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Obiettivi: 
L’obiettivo principale della presente ricerca è la valutazione delle tappe del percorso diagnostico 
di bambini prescolari afferiti all’IRCCS Stella Maris per un sospetto di Disturbo dello Spettro 
Autistico (DSA).  
Metodi: 
Tramite un’intervista appositamente creata e somministrata alle madri di bambini con sospetto 
DSA, sono state retrospettivamente indagate le tappe e la tempistica del processo diagnostico 
(dalle prime preoccupazioni per una possibile alterazione dello sviluppo, alla/e richieste di 
consultazione, fino alla valutazione presso l’IRCCS Stella Maris). Il campione finale consiste di 
85 interviste relative a pazienti con DSA, o sospetto DSA,  reclutati da gennaio 2015 ad Agosto 
2015. I dati ricavati dall’intervista sono stati correlati con le caratteristiche cliniche del bambino 
con DSA (genere, livello cognitivo, livello linguistico, gravità dei sintomi DSA). 
 
Risultati: 
Abbiamo evidenziato un profilo delle tempistiche diagnostiche e di trattamento, ponendo 
evidenza sul gap temporale presente tra prime preoccupazioni e la diagnosi di DSA 
 
Conclusioni: 
Arrivare ad una diagnosi di DSA sembra essere un percorso molto lungo, soprattutto nei bambini 
con età inferiore ai 2 anni in cui l’evidenza clinica del disturbo può essere minore. 
-Questo sembra dipendere  da un non ottimale riconoscimento delle red flags, spesso 
sottostimate, dai tempi necessari per accedere alle visite mediche specialistiche e dall’attenzione 
dei clinici a non ricadere nei falsi positivi di diagnosi di DSA. 
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In alcuni genitori è presente anche il rifiuto di questa diagnosi, che vedono come negativa per il 
loro bambino, con un conseguente allontanamento della diagnosi e dell’inizio del trattamento. 
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1 INTRODUZIONE 
1.1 I DISTURBI DELLO SPETTRO AUTISTICO 
1.1.1 Definizione, inquadramento storico e diagnosi 
 
Autismo (dal greco “autus”, che significa “se stesso”), venne utilizzato per la prima volta nel 
1911 da Eugen Bleuer (1857-1939), il quale aveva individuato, come sintomo importante della 
schizofrenia, un particolare stato di pensiero nella prima infanzia, talvolta perdurante nel tempo, 
di tipo inconscio, tendente alla propria individualità, all’isolamento e alla fuga in realtà 
fantastiche1 . 
Dalla prima descrizione di “autismo infantile precoce” data da Leo Kanner nel 19432 ad oggi la 
sua definizione ha subito numerosi cambiamenti. Asperger nel 1944 parla di “psicopatia 
autistica”, nel 1967 Bettelheim ipotizza come causa del disturbo l’atteggiamento delle “madri 
frigorifero”, ipotesi negata nel 1969 dallo stesso Kanner che tornava a definire l’autismo come 
un disturbo innato dello sviluppo, definizione approfondita da Rutter nel 1978. Negli anni 80 
grazie alle acquisizioni nell’ambito della psicologia cognitivista, in particolare alle ricerche di 
Uta Frith e di Simon Baron Cohen, il disturbo viene fatto risalire a specifiche anomalie 
nell’accrescimento cerebrale e viene ricondotto a particolari difficoltà cognitive quali la capacità 
di operare una differenziazione tra apparenza e realtà, nel conferire ad altri opinioni e stati 
mentali fino ad arrivare all’elaborazione teorica che vede l’autismo come espressione di un 
deficit della “teoria della mente” ovvero l’incapacità di riflettere sulle emozioni e intenzioni sia 
proprie che altrui. Il DMS-III nel 1980 classifica l’autismo nei Disturbi Generalizzati dello 
Sviluppo e dal 2000 è compreso nei  Disturbi Pervasivi dello Sviluppo (DPS)3 insieme alla 
Sindrome di Asperger (SA), al Disturbo Disintegrativo dell’Infanzia (DD), alla Sindrome di Rett 
(SR) ed al Disturbo Pervasivo dello Sviluppo non altrimenti specificato (DPS-NAS). 
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La sua odierna definizione nel DSM-5 (APA, 2013)4 è caratterizzata dal raggruppamento in 
un’unica categoria denominata “Disturbi dello Spettro Autistico” (ASD – Autistic Spectrum 
Disorder), che include il disturbo autistico (autismo), il disturbo di Asperger, il disturbo 
disintegrativo dell’infanzia e il disturbo pervasivo dello sviluppo NAS ad eccezione della 
sindrome di Rett che è stata posta tra i disturbi neurologici. 
 
1.1.2 Criteri diagnostici del DSM-5 per l’autismo  
All’interno del DSM-5 il capitolo dei disturbi del neurosviluppo racchiude le seguenti 
macrocategorie diagnostiche: Disabilità intellettive, Disturbi della comunicazione, Disturbi dello 
spettro dell’autismo, Disturbo da deficit di attenzione/iperattività, Disturbo specifico 
dell’apprendimento, Disturbi del movimento, Altri Disturbi del neurosviluppo. 
Il Disturbo dello Spettro Autistico (DSA) deve soddisfare i criteri A, B, C e D: 
A. Deficit persistente nella comunicazione sociale e nell´interazione sociale in diversi contesti, 
non spiegabile attraverso un ritardo generalizzato dello sviluppo e manifestato da tutti e tre i 
seguenti punti: 
1. Deficit nella reciprocità socio-emotiva che va da un approccio sociale anormale e 
insuccesso nella normale conversazione (botta e risposta) attraverso una ridotta 
condivisione di interessi, emozioni, percezione mentale e reazione fino alla totale 
mancanza di iniziativa nell´interazione sociale. 
2. Deficit nei comportamenti comunicativi non verbali usati per l´interazione sociale, da 
una scarsa integrazione della comunicazione verbale e non verbale, attraverso anormalità 
nel contatto oculare e nel linguaggio del corpo, o deficit nella comprensione e nell´uso 
della comunicazione non verbale, fino alla totale mancanza di espressività facciale e 
gestualità. 
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3. Deficit nella creazione e mantenimento di relazioni appropriate al livello di sviluppo 
(non comprese quelle con i genitori e caregiver); che vanno da difficoltà nell’adattare il 
comportamento ai diversi contesti sociali attraverso difficoltà nella condivisione del gioco 
immaginativo e nel fare amicizie fino all’apparente assenza di interesse per le persone. 
B. Pattern di comportamenti, interessi o attività ristretti e ripetitivi come manifestato da almeno 
due dei seguenti punti: 
1. Linguaggio, movimenti o uso di oggetti stereotipati o ripetitivi, come semplici 
stereotipie motorie, ecolalia, uso ripetitivo di oggetti, o frasi idiosincratiche. 
2. Eccessiva fedeltà alla routine, comportamenti verbali o non verbali riutilizzati o 
eccessiva riluttanza ai cambiamenti: rituali motori, insistenza nel fare la stessa strada o 
mangiare lo stesso cibo, domande incessanti o estremo stress a seguito di piccoli 
cambiamenti. 
3. Interessi altamente ristretti e fissati, anormali in intensità o argomenti: forte 
attaccamento o interesse per oggetti insoliti, interessi eccessivamente persistenti o 
circostanziati.  
4. Iper o Ipo-reattività agli stimoli sensoriali o interessi insoliti verso aspetti sensoriali 
dell´ambiente: apparente indifferenza al caldo/freddo/dolore, risposta avversa a suoni o 
consistenze specifiche, eccessivo annusare o toccare gli oggetti, attrazione per luci o 
oggetti roteanti. 
C. I sintomi devono essere presenti nella prima infanzia (ma possono non diventare 
completamente manifesti finché le esigenze sociali non oltrepassano il limite delle capacità). 
D. L´insieme dei sintomi deve limitare e compromettere il funzionamento quotidiano. 
 
 
12  
I tre livelli di gravità: 
Livello 3: Richiede supporto molto sostanziale 
- Comunicazione sociale: i gravi deficit nella comunicazione sociale, verbale e non verbale, 
causano una grave difficoltà nel funzionamento; iniziativa molto limitata nell´interazione sociale 
e minima risposta all´iniziativa altrui. 
- Interessi ristretti e comportamenti ripetitivi: preoccupazioni, rituali fissi e/o comportamenti 
ripetitivi che interferiscono marcatamente con il funzionamento in tutte le sfere. Stress marcato 
quando i rituali o le routine sono interrotti; è molto difficile distogliere il soggetto dal suo focus 
di interesse, e se ciò avviene egli ritorna rapidamente ad esso. 
Livello 2: Richiede supporto sostanziale 
- Comunicazione sociale: Deficit marcati nella comunicazione sociale, verbale e non verbale, 
l´impedimento sociale appare evidente anche quando è presente supporto; iniziativa limitata 
nell´interazione sociale e ridotta o anormale risposta all´iniziativa degli altri. 
- Interessi ristretti e comportamenti ripetitivi: preoccupazioni, rituali fissi e/o comportamenti 
ripetitivi appaiono abbastanza di frequente da essere evidenti per l´osservatore casuale e 
interferiscono con il funzionamento in diversi contesti. Stress o frustrazione appaiono quando 
sono interrotti ed è difficile ridirigere l´attenzione. 
Livello 1: Richiede supporto  
- Comunicazione sociale: senza supporto i deficit nella comunicazione sociale causano 
impedimenti che possono essere notati. Il soggetto ha difficoltà a iniziare le interazioni sociali e 
mostra chiari esempi di atipicità o insuccesso nella risposta alle iniziative altrui. Può sembrare 
che abbia un ridotto interesse nell´interazione sociale. 
- Interessi ristretti e comportamenti ripetitivi: rituali e comportamenti ripetitivi causano 
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un´interferenza significativa in uno o più contesti. Resiste ai tentativi da parte degli altri di 
interromperli. 
È stata introdotta la suddivisione della gravità della sintomatologia DSA su una scala di tre punti. 
L’unificazione dei diversi disturbi pervasivi dello sviluppo in un’unica categoria è la 
conseguenza di studi scientifici che hanno dimostrato come la distinzione in sottotipi diagnostici 
non sia coerente nel tempo e come le differenze nelle abilità sociali e cognitive dei sottogruppi si 
caratterizzino meglio in termini di un continuum. Inoltre è stato rilevato che la diagnosi dei 
diversi sottotipi di disturbi pervasivi dello sviluppo è molto variabile tra i diversi centri 
diagnostici ed è più spesso associata a severità, livello linguistico o QI, piuttosto che alle 
caratteristiche specifiche dei diversi disturbi (Aggio, 2012)5. 
Con il DSM-5 le categorie di sintomi vengono ridotte a due: 
- Deficit persistente nella comunicazione sociale e nell’interazione sociale (che comprende sia le 
difficoltà sociali che quelle di comunicazione); 
- Comportamenti e/o interessi e/o attività ristrette e ripetitive. 
La diagnosi di “disturbo dello spettro autistico” richiede la presenza di almeno tre sintomi nella 
categoria dei “deficit della comunicazione sociale” e di almeno due in quella dei “comportamenti 
ripetitivi” (Muggeo, 2012)6. 
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2 EPIDEMIOLOGIA 
 
Dopo la sua identificazione, l’autismo è stato a lungo considerato un disturbo raro ( 2 – 4 su 
10000 bambini). 
Molti studi internazionali hanno messo in evidenza un aumento della prevalenza dei DSA7 che, 
negli Stati Uniti, ha raggiunto gli 11 casi per mille bambini in età scolare con un rapporto 
maschi/femmine di 4:1 8. Anche le recenti statistiche sull’incidenza dell’autismo pubblicate dal 
Centers for Disease Control and Prevention (CDC) confermano la gravità del problema, 
riportando che negli Stati Uniti 1 bambino su 68 (1 maschio su 42 e 1 bambina su 189) è affetto 
da un disturbo dello spettro autistico, valore aumentato di circa il 30% rispetto al 2012 in cui si 
parlava di 1 bambino su 88. In Italia, secondo quanto rilevato dai dati estratti dai sistemi 
informativi delle regioni Piemonte e Emilia Romagna, la presa in carico da parte dei Servizi di 
neuropsichiatria infantile di bambini con diagnosi di autismo, è di 2,5 casi per mille bambini 9  
Non ci sono però dati epidemiologici certi, è attualmente in corso uno studio Europeo sulla 
prevalenza dell’autismo (ASDEU), che prevede l’area della provincia di Pisa come area target 
per l’Italia. 
L’evidenza di diversi studi suggerisce che questa crescita di incidenza e prevalenza, che ha 
portato a parlare di epidemia, è dovuta a maggior potenzialità diagnostiche e all’allargamento 
della definizione del disturbo dello spettro autistico, e conseguentemente ad un arruolamento più 
ampio 10-11-12-13-14. Se ci sia anche un reale aumento del numero dei casi è tuttora discusso. 
  
15  
3 QUADRO CLINICO 
3.1 INTERAZIONE SOCIALE 
 
La povertà della comunicazione non verbale evidenzia la scarsa reciprocità con gli altri, uno 
degli elementi centrali del disturbo, tendenza all’isolamento, evitamento dello sguardo, scarso 
interesse verso i coetanei, mancanza dell’attenzione condivisa, incapacità di sviluppare relazioni 
adeguate all’età, apparente indifferenza emotiva. Questi bambini sembrano non comprendere il 
fatto che altre persone abbiano pensieri e sentimenti, consapevolezza che normalmente si 
sviluppa nei primi anni di vita ed è essenziale per una vita di relazione 15.   
Questi comportamenti, seppur permanente la compromissione dell’interazione sociale, possono 
variare nel corso dello sviluppo. Nel lattante è evidenziabile lo sguardo sfuggente, guardare gli 
occhi degli altri è importante nei primi mesi di vita per l’adattamento sociale nel corso dell’intera 
vita, l’evitamento dello sguardo nei bambini con autismo a due anni è un buon predittore per la 
futura disabilità sociale 16; assenza del “sorriso sociale”, in risposta ad un volto o ad una voce 
(normalmente acquisito entro il secondo mese di vita), e la mancanza di atteggiamenti 
anticipatori. 
Crescendo i segni divengono più evidenti, soprattutto in relazione al rapporto con i coetanei; il 
bambino con autismo non partecipa e non richiede la partecipazione degli altri nelle sue attività, 
non risponde se chiamato, utilizza l’altro come strumento (tipico l’uso protesico del braccio) ed 
ha una gestualità limitata. 
Questi bambini non hanno rapporti con gli altri improntati sul piacere dell’interazione e 
dell’attenzione condivisa, ma si limitano a rapporti richiestivi e finalistici. L’uso del pointing con 
intenzionalità richiestiva nel bambino con autismo sembra essere un buon indicatore del 
successivo sviluppo del linguaggio e della comunicazione  17-18.  
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Caratteristica del bambino con autismo è l’incapacità ai giochi di finzione19-20-21, tappa obbligata 
nello sviluppo tipico, e di complessità progressivamente crescente (ad esempio, dal fingere di 
bere da una tazza vuota a 1 anno, al fingere di dare il biberon ad una bambola a 1 anno e mezzo, 
al fingere di essere un dottore in età successiva), rappresenta l’acquisizione del pensiero 
simbolico. Nell’autismo queste simulazioni sono spesso tardive e ripetitive 21.  
 
3.2 LA COMUNICAZIONE  
 
Oltre al ritardo o all’assenza del linguaggio verbale, manca anche la componente non verbale 
della comunicazione, come intonazione, pause, gesti, mimica.   
Il bambino con autismo già nei primi mesi di vita può avere un ritardo o un’assenza della 
lallazione ( normalmente acquisita intorno ai 4-6 mesi ); successivamente l’autismo si può 
manifestare più esplicitamente con un deficit del linguaggio: il bambino non parla, non chiama 
per nome, non si volta quando chiamato per nome. Alcuni di questi bambini rimangono muti per 
tutta la vita: una percentuale tra il 33% e il 50%, variabile a seconda degli studi 23-24-25, dei 
bambini con autismo non acquisisce mai alcuna forma di linguaggio finalizzato. I bambini che 
invece cominciano ad esprimersi verbalmente, seppur a volte anche in modo molto fluente, lo 
fanno in genere tardivamente ( nello sviluppo tipico la pronuncia della prima parola avviene 
intorno all’anno di età ), e hanno comunque una produzione atipica: stereotipie verbali, frasi  
bizzarre, ecolalia ( immediata e/o differita ), gergofasia, inversione di pronomi ( è tipico il 
parlare in terza persona ), alterazione della prosodia ( eloquio cantilenante, monotono o enfatico, 
non adeguato al significato della frase ), utilizzo letterale dei significati delle parole. A volte, i 
bambini con migliore interazione sociale, possiedono un ricco vocabolario, con vocaboli lunghi e 
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talvolta altisonanti, altre volte le frasi sono abbreviate al minimo essenziale per esprimere le 
proprie necessità. Anche la comprensione è deficitaria, in particolare è tipica l’incapacità di 
capire i doppi sensi, le metafore, i proverbi e il linguaggio figurato. Quindi la comunicazione, 
quando presente, è inadeguata soprattutto nelle ‘capacità pragmatiche’, cioè nella definizione 
delle regole sociali del linguaggio in rapporto allo scopo e ai partecipanti al dialogo.  
La comunicazione non è finalizzata all’interazione sociale e al piacere della relazione 
interpersonale, ma è semplicemente un mezzo per fare o avere ciò che il bambino vuole, o per 
parlare dei propri interessi, esprimendo contenuti ripetitivi e ristretti. 
 
3.3 INTERESSI E ATTIVITÀ STEREOTIPATE  
 
Gli interessi e le attività dei bambini con autismo sono in genere ristretti, ripetitivi e stereotipati. 
Possono esserci manierismi motori stereotipati, come guardarsi o mordersi le mani, sventolarle 
in aria, dondolarsi, compiere ripetuti movimenti del capo, oppure assumere posture bizzarre. 
Durante la crescita queste stereotipie semplici tendono a scomparire, cedendo il posto a 
comportamenti ripetitivi più complessi, come collezionare, allineare o mettere in colonna gli 
oggetti.   
È caratteristico l’interesse limitato e compulsivo per i dettagli, per parti di oggetti o per i 
movimenti rotatori, inoltre gli oggetti spesso non sono utilizzati con la funzione propria 
dell’oggetto stesso: i giocattoli vengono osservati, manipolati, smontati, ma non vengono 
utilizzati nei giochi di finzione come rappresentazione di cose reali.   
Questi bambini sono completamente assorbiti dalle loro attività ripetitive che non condividono 
con altri e da cui non vengono distratti dagli eventi dell’ambiente circostante. I comportamenti 
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sono monotoni e rituali, le attività quotidiane seguono sequenze rigide e immutabili: vogliono 
mangiare sempre le stesse cose, sedersi sempre sulla stessa sedia, seguire sempre gli stessi 
percorsi. Spesso i bambini con mostrano aumentata percezione, resistenza e malessere al 
cambiamento: ad esempio si accorgono se la disposizione degli oggetti è stata minimamente 
alterata e hanno una forte reazione di disagio, che può comportare reazioni di rabbia e 
aggressività auto o eterodiretta.  
Altri sintomi caratteristici dell’autismo, presenti nella seconda area del DSM-5, sono 
un’abnorme reattività ad alcuni stimoli uditivi (sirene, campanelli), visivi (flash o particolari 
colori) o tattili, che possono scatenare risposte inusuali, paura e reazioni eccessive o, viceversa, 
estremo interesse.  
Le disabilità sensitive includono un’eccessiva attenzione alle caratteristiche sensoriali degli 
oggetti ( esplorazione orale degli oggetti ), iper o iporesponsività agli stimoli, o risposte 
paradosse agli stimoli sensoriali ( coprirsi gli occhi in risposta ad uno stimolo uditivo ).   
Alcuni bambini con autismo non mostrano risposte al dolore e a volte hanno comportamenti 
autolesionistici.   
L’iperattività è un sintomo frequente: passano velocemente da un’attività ad un’altra, non stanno 
mai fermi, camminano avanti e indietro. Altre volte, l’ipotonia è il sintomo motorio prevalente, 
riguardando, secondo alcuni autori 26, il 51%  dei bambini con DSA.  
L’aprassia è frequentemente individuata nei bambini con autismo ( 34% ), con impaccio 
maggiore nella motilità fine, rispetto a quella grossolana. Alcuni possono mostrare ecoprassia dei 
gesti, equivalente all’ecolalia del linguaggio 27. Nei primi anni di vita possono avere la tendenza 
a camminare sulle punte ( 19% dei bambini con autismo ).  
La ridotta prevalenza dei deficit motori nei bambini più grandi suggerisce un miglioramento nel 
tempo, probabilmente dovuto sia alla storia naturale di malattia che alla terapia, sebbene i 
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bambini con impaccio della motricità fine spesso non ricevano servizi riabilitativi. La gravità dei 
deficit motori sembra inversamente proporzionale ai punteggi ottenuti ai test cognitivi: gravi 
anomalie del movimento si associano a bassi livelli di QI. In questo studio 28 si esamina lo 
sviluppo senso-motorio nei prescolari con disturbi di spettro autistico e lo si relaziona con le 
abilità quotidiane: le risposte sensitive atipiche, come eccessive reazioni agli stimoli, e 
l’impaccio della motricità fine, mostrati da questi bambini, costituiscono un importante limite 
alle abilità quotidiane, anche quando il livello cognitivo è nella norma.  
A volte i bambini con disturbi di spettro autistico possono manifestare anomalie fisiologiche, 
come disturbi del sonno, dell’alimentazione, o del senso della sete, o disfunzioni autonomiche, 
ad esempio eccessiva sudorazione, tachicardia o respiro irregolare.  
Una piccola minoranza dei bambini con autismo ( circa il 6%29 ) mostrano infine capacità 
particolari come spiccata sensibilità musicale, eccezionale abilità di calcolo, particolare memoria 
per numeri o date, o talenti inaspettati, come realizzare fedelmente ritratti o paesaggi senza 
possedere nozioni di disegno, recitare testi dopo semplice lettura o riprodurre brani musicali 
precedentemente ascoltati.   
Circa il 70% dei bambini con disturbo di spettro autistico presenta disabilità intellettiva 30. Il 
rapporto tra autismo e disabilità intellettiva è continuo oggetto di discussione fra gli autori, in 
quanto nei bambini con grave ritardo mentale è difficile definire se i comportamenti atipici siano 
da riferire ad una coesistenza di un disturbo autistico, piuttosto che ad un basso livello cognitivo. 
D’altra parte, nei bambini con autismo è arduo stabilire se lo scarso livello funzionale sia dovuto 
al disturbo stesso o ad una associata disabilità intellettiva. Di conseguenza spesso risulta difficile 
una diagnosi differenziale per livelli cognitivi inferiori ad un’età mentale di 2 anni 31. Tuttavia la 
presenza nel ritardo mentale di alcuni aspetti socio-emotivi, come la disponibilità alla relazione e 
il piacere dell’attenzione condivisa, permettono di distinguerlo dal disturbo autistico a basso 
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funzionamento. Caratteristicamente poi, i bambini con autismo dimostrano livelli di performance 
( Performance-QI ), valutabili tramite test strutturati non-verbali ( ad esempio Le iter-R ), 
superiori rispetto ai punteggi ottenuti con test strettamente verbali ( Verbal-QI ). Il rapporto tra 
performance e livello cognitivo verbale è dipendente dalla gravità del disturbo. I livelli di 
performance sono comunque deficitari nei compiti che richiedono processi di ragionamento, 
interpretazione, integrazione o astrazione. Inoltre i bambini con autismo hanno spesso 
funzionamento adattivo inferiore rispetto a quanto predetto dal livello cognitivo. Tuttavia, da un 
vecchio studio di Bartak e Rutter 32, dal confronto di bambini con autismo ‘a basso 
funzionamento’, QI inferiore a 70, con bambini con autismo ‘ad alto funzionamento’, QI pari o 
superiore a 70, si evidenziano alcune differenze: sebbene le relazioni sociali e lo sviluppo 
linguistico fossero maggiormente compromessi nel gruppo a basso funzionamento, le maggiori 
differenze riguardavano fattori meno centrali del disturbo, come un comportamento più 
distruttivo, una maggiore incidenza di epilessia, maggiori deficit percettivi e maggiori anomalie 
di sviluppo neuronale. La differenza più significativa riguardava la prognosi in età adulta, 
decisamente migliore nel gruppo ad alto funzionamento. Un marcato distacco sociale in età 
adulta, infatti, è più evidente nei soggetti con grave ritardo mentale 33.  
L’epilessia si associa spesso al disturbo autistico ( circa 40% dei casi ). Essa può insorgere nei 
primi anni di vita o in adolescenza, e manifestarsi come crisi parziali complesse o tonico-
cloniche generalizzate. Anche il rapporto tra autismo ed epilessia viene preso in esame in diversi 
studi, in quanto considerato da alcuni autori come chiave di lettura per un’ipotesi 
eziopatogenetica: un danno encefalico nel lobo temporale può essere sia la causa di un deficitario 
sviluppo delle competenze sociali, sia un focus epilettogeno responsabile delle crisi epilettiche. 
Un’ipotesi alternativa suggerisce che  fenomeni epilettici  possano disturbare lo sviluppo del 
sistema nervoso avendo successive ripercussioni sul funzionamento cognitivo 34.  
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L'autismo si trova a volte associato ad altri disturbi che alterano in qualche modo la funzionalità 
del Sistema Nervoso Centrale, come la sclerosi tuberosa, la sindrome di Rett, la sindrome di 
Down, la sindrome di Landau-Klefner, la fenilchetonuria non trattata, la sindrome dell'X fragile, 
la sindrome di Williams o la rosolia congenita. Tranne una maggiore incidenza di gravi ritardi 
mentali nei bambini con sindromi biologiche associate 35, i sintomi autistici che si manifestano 
con e senza sindromi biologiche associate non mostrano differenze significative 36.  
Talvolta si osservano sia microcefalia, presente soprattutto alla nascita e nei primi mesi di vita, 
che macrocefalia, condizione associata ad una maggiore compromissione sociale e 
comunicativa37.  
L’autismo è una disabilità permanente, l’interazione sociale, in genere, migliora con l’età, 
mantenendo comunque tratti atipici: i bambini con maggiori abilità, tendono a sviluppare in età 
adulta una forma di interazione sociale artificiosa e convenzionale 38.  
Nonostante gli eventuali miglioramenti durante lo sviluppo, diversi studi di follow-up 
suggeriscono che la diagnosi di autismo rimane stabile negli anni dell’infanzia 39-40--41-42-43 e 
dell’adolescenza 44. C’è accordo sul fatto che la pervasività del disturbo determini in età adulta 
una limitazione all’autonomia e alla vita sociale, sebbene col passare degli anni venga rilevata 
una sempre maggiore variabilità del quadro 45. Inoltre molte difficoltà possono emergere durante 
l’adolescenza o nella prima età adulta, e altre condizioni psichiatriche possono sovrapporsi. 
Condizioni di comorbidità, più frequentemente ansia, depressione, obesità e uso di farmaci, sono 
comuni negli adulti affetti da disturbo autistico 46.   
Nonostante negli ultimi anni la prognosi dell’autismo sia migliorata e una minoranza di adulti 
acquisisca buoni livelli di indipendenza, la maggior parte non è autosufficiente, la 
comunicazione rimane povera e i comportamenti o gli interessi stereotipati persistono in età 
adulta 47.    
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4 DIAGNOSI PRECOCE 
 
I genitori di bambini con DSA spesso riportano di aver osservato problemi nello sviluppo già 
all’età di 12 e 18 mesi48, anche se la conferma diagnostica si verifica, generalmente, all’età di 3 o 
4 anni 49 . Negli ultimi anni la ricerca si è concentrata sullo studio di strumenti ritenuti affidabili 
nella diagnosi precoce in bambini di età inferiore ai 2 anni50. Fra gli screening di primo livello, 
la M-CHAT (Modified Checklist for Autism Spectrum Disorders in Toddlers) ha assunto un 
ruolo importante nella sorveglianza sanitaria in età compresa fra i 16 ed i 30 mesi.   
C’è un forte accorto tra gli autori nell’evidenziare il contrasto tra la precoce manifestazione 
clinica, le prime preoccupazioni dei genitori, spesso entro il primo anno51 , e il ritardo 
diagnostico. 
Il disturbo autistico è caratterizzato da anomalie del comportamento individuabili dai genitori già 
a 18 mesi di età 52. Esistono forme regressive in cui il disturbo sembra manifestarsi dopo 1 o 2 
anni di sviluppo normale, è in discussione la reale normalità dello sviluppo nei primi anni di vita 
53-54-55. La maggioranza degli autori è concorde sul ritardo diagnostico del disturbo autistico in 
contrasto con una precoce manifestazione clinica e con le prime preoccupazioni dei genitori, che 
secondo alcuni studi talvolta vengono riportate entro il primo anno di vita del bambino 56.  
Una recente review 57 evidenzia come già prima di un anno si possano individuare segni di atipie 
comportamentali, del linguaggio e cognitive, che possono ricondurre ad un disturbo dello spettro 
autistico. 
Lo studio dei filmati familiari del bambino piccolo sono un valido strumento per lo studio delle 
primissime fasi dello sviluppo e sono stati utilizzati per evidenziare le principali anomalie 
comportamentali nei bambini con DSA 58-59-60-61-62: in questo modo son stati dimostrati sintomi 
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del disturbo autistico già nel primo anno di vita, relativi soprattutto alle relazioni sociali ( ritiro, 
scarsa iniziativa sociale, ipoattività e insufficiente modulazione emotiva )63.  
Segni precoci di una irregolarità dello sviluppo, che La Child Neurology Society identifica come 
red flags, sono l’assenza di lallazione e gestualità dopo i  12 mesi, l’assenza di parole singole 
dopo i 16 mesi l’assenza di associazione spontanea di 2 parole dopo i 24 mesi, e la perdita di 
competenze socio-comunicative già acquisite, indipendentemente dall’età64 e costituiscono 
indicazioni assolute ad un’immediata valutazione specialistica. 
Ulteriori comportamenti indicativi di DSA, evidenziabili nei bambini di 18 mesi di età, 
includono la difficoltà al contatto oculare, la carente attenzione condivisa, la mancanza dei 
giochi di finzione, dell’imitazione, della comunicazione non verbale e del linguaggio.  
Esistono anche studi su sintomi atipici che vengono individuati precocemente dai genitori65 
I primi sintomi del disturbo spesso  vengono inizialmente trascurati dai pediatri, dagli insegnanti 
e dai genitori, che considerano il bambino  in ritardo rispetto ai coetanei ma in grado di 
recuperare.   
Sebbene quindi la maggioranza degli autori sia d’accordo sulla possibilità di effettuare una 
diagnosi certa dall’età di 2 anni 66-67, numerosi studi indicano come il ritardo della diagnosi, 
rispetto ai primi segni individuati dai genitori, sia notevole: le stime più ottimistiche identificano 
l’età media della diagnosi di autismo a 3,1 anni 68. L’età media della diagnosi è comunque molto 
variabile. Anche in un’indagine epidemiologica effettuata nel 2006 dalla Regione Toscana, 
risultava che l’età media a cui il bambino riceve la diagnosi di autismo è di 4 anni 69. Wiggins 70 
ha dimostrato che talvolta i bambini con autismo vengono diagnosticati a un’età media di 61 
mesi, mentre la percezione delle prime anomalie del comportamento risale ai 48 mesi d’età. 
Secondo Rhoades et al. 71 l’età media della diagnosi ( 4 anni e 10 mesi ) avviene troppo tardi 
perchè i bambini possano ricevere il massimo beneficio da un intervento precoce.  
24  
Alcuni studi72 hanno evidenziato importanti differenze tra l’etnia, l’età della diagnosi  e 
dell’accesso al trattamento, evidenziando un’età media alla diagnosi di 6.3 anni nei bambini 
bianchi contro un’età media di 9.7 anni nei bambini afro americani . inoltre è stato visto che 
diagnosi più precoci sono effettuate in aree geograficamente vicine a facoltà di medicina, ed aree 
con numerosi neurologi e psichiatri, mentre la diagnosi è più tardiva in aree ricche di medici di 
base e di centri di intervento precoce73. Sembrano implicate la residenza in aree rurali74 e 
l’appartenenza alle classi sociali più povere75.         
In numerosi studi invece non sono state riscontrate differenze nell’età della diagnosi in relazione 
al sesso76-77. 
Troviamo studi sia a sostegno della rilevanza dello stato socio economico nell’età della diagnosi 
78-79, che numerosi studi a discorferma di una discrepanza dipendente da questa diversa 
condizione familiare80-81-82-83-84. 
In generale sembra non ci sia un’associazione tra l’età dei genitori e l’età della diagnosi nei 
bambini85-86-87, solo pochi studi sostengono che l’età della diagnosi aumenti in relazione 
all’aumentare dell’età della madre77. 
 
4.1 L’IMPORTANZA DELLO SCREENING  
 
In considerazione del divario esistente fra la percezione delle prime evidenze cliniche e la 
diagnosi specialistica, appare evidente come rivesta una considerevole importanza effettuare uno 
screening sui bambini in età  prescolare, e in particolare su bambini di 18-36 mesi, per riuscire ad 
individuare soggetti a rischio per autismo ed arrivare precocemente ad una diagnosi e ad un 
trattamento tempestivo, che si associano ad un miglioramento soprattutto riguardo le interazioni 
sociali e la comunicazione 88.  
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Nadel et al. 89  registrano il beneficio ottenuto da bambini con DSA che abbiano avuto una 
precoce identificazione del disturbo e siano stati inseriti in adeguati programmi di trattamento 
prima possibile, sottolineando il ruolo critico di uno screening entro i 24 mesi d’età.   
Formulare precocemente la diagnosi di autismo in un bambino può comportare diversi vantaggi: 
in primo luogo, intervenire precocemente sulle attività del bambino, organizzarne i contesti e le 
esperienze, può incidere positivamente sulle potenzialità e sulla qualità dei suoi comportamenti 
adattivi.  
Studi di follow-up hanno evidenziato che un intervento intensivo e precoce, di almeno 2 anni in 
età prescolare, produca un miglioramento significativo nella maggioranza dei bambini.  
In secondo luogo, l’identificazione del disturbo pone fine al disorientamento dei genitori, che in 
genere sono i primi a notare comportamenti atipici del bambino, ma non riescono a spiegarsi il 
motivo di tali anomalie: intervenire sui dubbi dei genitori non ha solo lo scopo di rasserenarli, 
soprattutto serve a riequilibrare il ‘sistema famiglia’, quale luogo privilegiato di sviluppo sociale 
del bambino, e a coinvolgere le figure genitoriali come parte attiva del progetto riabilitativo e 
della gestione del quotidiano. 
Infine, considerando che il rischio di disturbo autistico è più elevato nei familiari delle persone 
affette, con un'incidenza approssimativa del disturbo del 18% nei fratelli, fare una diagnosi 
precoce del disturbo significa garantire un maggiore livello di sorveglianza per  i fratelli del 
bambino colpito e consentire ai genitori una valutazione consapevole su eventuali future 
gravidanze.  
Sulla base di queste osservazioni, negli ultimi anni ci sono state, da parte delle Società di 
Pediatria, diverse iniziative per sensibilizzare i pediatri di famiglia sulla possibilità di 
identificare, intorno ai 2-3 anni d’età, i primi sintomi del disturbo autistico. I pediatri, infatti, 
sono i primi sanitari contattati dai genitori preoccupati per i disturbi comportamentali del 
26  
bambino. Tuttavia, sebbene circa il 25% dei bambini rivoltisi a strutture di primo livello mostri 
alcune anomalie comportamentali, meno del 30% degli operatori di primo livello utilizza test di 
screening standardizzati 90. Le raccomandazioni rivolte ai pediatri riguardano quindi, non solo 
una maggiore attenzione alle preoccupazioni espresse dai genitori riguardo allo sviluppo della 
comunicazione verbale e non verbale, delle interazioni sociali e di eventuali comportamenti 
‘atipici’, ma anche la somministrazione di test di screening  standardizzati nell’ambito dei 
periodici controlli.  
Lo screening per l'autismo richiede due diversi livelli di indagine, rispondenti ognuno ad una 
diversa domanda  91. Il Livello 1 deve essere attuato su tutti i bambini e include l'identificazione 
dei bambini a rischio per ogni tipo di sviluppo atipico, mentre il Livello 2 coinvolge in una 
indagine più profonda, i bambini già identificati a rischio di un disturbo dello sviluppo, e 
differenzia l'autismo dagli altri tipi di difficoltà dello sviluppo, basandosi sulla valutazione 
specialistica multidisciplinare. Una recente revisione di questo approccio, pubblicata dalla 
American Academy of Pediatrics, raccomanda l’utilizzo di strumenti di screening per l’autismo a 
intervalli specifici ( 9, 18, e 24 o 30 mesi d’età ) a tutti i bambini durante i periodici bilanci di 
salute del pediatra di famiglia, e ogniqualvolta i genitori esprimano preoccupazioni sul 
comportamento del figlio 92.  
Strumenti diagnostici come ADOS93 e ADI-R94, seppur  ampiamente utilizzati, affidabili e 
sensibili 95, sono da considerarsi di secondo livello 96, in quanto la durata delle valutazioni (30 - 
45 minuti)  è eccessiva perchè essi possano  essere somministrati su larga scala, inoltre 
richiedono training specifici per essere  correttamente applicati ed interpretati dagli esaminatori.  
Allo scopo di realizzare utili strumenti di screening, nel corso degli anni son stati prodotti 
numerosi questionari per l’identificazione dei disturbi mentali nei bambini piccoli . 
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 Alcuni sono specifici per l’autismo: la Checklist for Autism in Toddlers ( CHAT, Baron-Cohen 
et al, 1992 ), la Modified Checklist for Autism in Toddlers ( M-CHAT, Robins, Fein, & Barton, 
1999 ),  la Gilliam Autism Rating Scale ( GARS, Gilliam, 1995 ), l’Autism Screening 
Questionnaire ( Berument, 1999 ), il Social Communication Questionnaire ( Rutter, 2003 ), e lo 
Screening Tool for Autism in Two years old ( STAT, Stone et al., 2000 ).   
Alcuni di questi strumenti di screening si basano soltanto sulle risposte dei genitori alle domande 
di un questionario,  altri si basano su una combinazione di testimonianze dei  genitori e di 
osservazione diretta. Questi strumenti, che sembrano in grado di distinguere  i bambini con 
autismo entro i due anni di età, possono tuttavia fallire nell’identificare i casi dei bambini affetti 
da Autismo lieve, nonché quelli con Autismo ad Alto Funzionamento. Così negli ultimi anni 
sono stati progettati  anche strumenti di screening per la Sindrome di Asperger e l’autismo ad 
alto funzionamento: ad esempio l’ Autism Spectrum Sceening Questionnaire ( ASSQ, Ehlers, 
Gillberg & Wing, 1999 ), e l’ Australian Scale for Asperger’s Syndrome ( ASAS, Garnett & 
Attwood, 1997 ).   
Tra i test più diffusi, i PEDS ( Parents’ Evaluation of Developmental Status ) sono questionari 
che indagano lo sviluppo del bambino nel suo complesso. I genitori devono rispondere a dieci 
domande e gli operatori possono attribuire un punteggio ed interpretare i risultati in circa due 
minuti. C’è disaccordo, tra gli Autori, sulla reale utilità dei PEDS. Secondo alcuni, infatti, 
l’accuratezza di questi test nello scoprire le compromissioni qualitative dello sviluppo, risponde 
agli standards convenzionali per i test di screening ( sensibilità ai problemi dello sviluppo e 
specificità verso lo sviluppo normale del 70-80% ) 97. Secondo altri, invece, i PEDS danno una 
valutazione  troppo generica e poco sensibile per essere utilizzati come strumenti di screening 98.  
Data la complessità dei DSA, la diagnosi e la terapia di questi disturbi richiede professionisti e 
strutture specializzate che, attualmente, in considerazione anche dell’aumento del numero delle 
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diagnosi di autismo degli ultimi anni, si trovano ad avere liste d’attesa sempre più lunghe. 
Strumenti di screening “ad ampio spettro”, utilizzati nelle strutture di primo livello per 
l’identificazione primaria dei disturbi pischiatrici nei bambini ( come i PEDS, appunto ), sebbene 
molto accurati, raramente danno indicazioni sul tipo di patologia. 
Tra i numerosi strumenti di screening proposti, il test specifico per l’autismo che raccoglie 
maggiori consensi è la CHAT: Checklist for Autism in Toddlers. Somministrata dal pediatra ai 
genitori di bambini di 18-24 mesi d’età, è costituita da 14 item, di cui 9 domande da rivolgere ai 
genitori, e 5 comportamenti da ricercare direttamente nel bambino, alcuni dei quali, riguardanti 
l’acquisizione del pointing, dei giochi di finzione, e dell’attenzione condivisa, consentono di 
stratificare il rischio di autismo per il bambino. A differenza della specificità, la sensibilità del 
test sembra insoddisfacente, presentando eccessivi falsi negativi. La Modified - Checklist for 
Autism in Toddlers 99 è la versione  americana della CHAT, è costituita da 23 domande a scelta 
multipla ( SI / NO ) ed ha dimostrato, nei diversi studi condotti, di essere un promettente 
strumento per l’identificazione precoce dei bambini con i DSA 100-101. Tuttavia, vista la limitata 
sensibilità per il disturbo autistico, la CHAT e la M-CHAT vengono indicate, nelle linee guida 
pubblicate dall’ American Academy of Neurology ( AAN ) 96-102 come strumenti inadatti allo 
screening, ma da somministrare a bambini che abbiano già fallito test “ad ampio spettro” usati in 
prima  istanza.  
Anche la CARS 103 è una scala di valutazione per la diagnosi di autismo ampiamente utilizzata. 
Tuttavia, essendo formulata sulla base dell’osservazione diretta del comportamento da parte 
dell’operatore, essa trova il suo utilizzo più idoneo in un ambito clinico specialistico, essendo 
inappropriata come strumento di screening. 
  
29  
5.0 PARTE SPERIMENTALE 
5.1 OBIETTIVI 
 
1- Indagare e valutare le tappe del percorso diagnostico di bambini prescolari afferiti 
all’IRCCS Stella Maris per un sospetto di Disturbo dello Spettro Autistico (DSA) 
2- Evidenziare eventuali correlazioni tra i dati raccolti e i tempi del percorso diagnostico a 
partire dalle prime preoccupazioni sui bambini 
 
5.2 METODOLOGIA 
5.2.1 Partecipanti 
 
77 bambini in età prescolare afferiti all’U.O.3 dell’IRCCS Stella Maris nel periodo compreso tra 
Gennaio 2015 ed Agosto 2015 per un primo consulto diagnostico o per eseguire un follow-up 
neuropsichiatrico. 
 
5.2.2 Metodi 
 
L’intervista (allegato A), appositamente creata, è stata somministrata alle madri dei bambini 
all’ingresso nell’IRCCS Stella Maris. In un tempo medio di 30 minuti sono state ripercorse le 
tappe della vita del bambino dalla nascita, alla prime preoccupazioni fino all’inizio del percorso 
diagnostico e terapeutico che ha poi condotto alla consultazione presso l’IRCCS Stella Maris. 
Sono stati inoltre raccolti dati anamnestici e del livello d’istruzione relativi alla famiglia del 
bambini. 
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Successivamente alla dimissione sono stati raccolti i dati clinici dei bambini ottenuti attraverso la 
somministrazione di: 
. Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS; Lord, 2000) che consiste in una osservazione 
semistrutturata e standardizzata che include attività volte a valutare la comunicazione, 
l'interazione sociale reciproca, il gioco, il comportamento stereotipato, gli interessi ristretti o gli 
altri comportamenti anormali.  
Abbiamo preso in analisi il punteggio totale e i punteggi relativi alll’affetto sociale (SC) e a 
comportamenti ristretti e ripetitivi (CR), e punteggio totale;  
.Leiter-R per la valutazione cognitiva non verbale, utilizzabile per età cronologica compresa tra 2 
e 18 anni, si compone di due batterie standardizzate: Visualizzazione e Ragionamento (VR), per 
la misura delle capacità cognitive non verbali legate alla visualizzazione, alle abilità spaziali e al 
ragionamento, e Attenzione e Memoria (AM). 
. Griffiths Mental Development Scales (0-2 e 2-8 anni), composte da 6 scale relative alle diverse 
aree di sviluppo: Locomotoria (A), Personale-sociale (B), Coordinazione udito-linguaggio (C), 
coordinazione occhio-mano (D) e Performance (E); nella sezione 2-8 è presente anche la scala F 
per la valutazione del Linguaggio pratico. Ogni scala può essere somministrata singolarmente e 
fornisce un quoziente di sviluppo (QS). Dall’insieme delle scale si ottiene l’età mentale globale 
(EM) e il quoziente di sviluppo globale (GQ) 
. Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence (WPPSI)-III: per la valutazione 
standardizzata del quoziente intellettivo. Si utilizza nei bambini di età cronologica compresa tra i 
4 e i 6 anni e mezzo e fornisce una misura del quoziente di deviazione delle abilità cognitive 
verbali (QIV), di performance (QIP) e totali (QIT). 
Infine abbiamo preso in considerazione anche la valutazione del livello del linguaggio espressivo 
e la diagnosi di dimissione. 
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5.2.3 Analisi dei dati 
 
L'analisi dei dati è stata condotta attraverso l'uso dell'ANOVA e le analisi post hoc: 
- per il confronto statistico tra le medie dei 3 gruppi suddivisi per linguaggio (1-Frasi semplici e 
complesse, 2-Preverbale; 3 – Parole singole ed Associazione di parole); 
- per il confronto statistico tra le medie dei 3 gruppi suddivisi per range QI (1 – Non valutabile; 2 
– Disabilità Intellettiva; 3 – Nella norma). 
Abbiamo utilizzato l'analisi del t di Student per il confronto tra maschi e femmine rispetto alle 
variabili oggetto di studio. 
Infine abbiamo utilizzato la correlazione bivariata per studiare la relazione tra le variabili oggetto 
di studio. 
Le analisi sono state condotte usando il software SPSS19. La soglia di variabilità statistica 
considerata è stata di p<.005. 
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86%
14%
MASCHI FEMMINE
6.0 RACCOLTA DATI 
6.1 ANALISI DEL CAMPIONE  
 
 
 N % Media Età cronologica in mesi (DS) Range 
Totale 
Maschi 
Femmine 
77 
66 
11 
100 
85.3 
14.7 
48 (11) 
48 (12) 
49 (11) 
27-71 
27-71 
27-67 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
Figura 1 - Analisi del campione di bambini 
Tabella 1 – Media Età cronologica al momento dell’intervista in mesi 
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6.2 VALUTAZIONE DELLA DISABILITÀ INTELLETTIVA 
 
 
 MASCHI (%) FEMMINE (%) TOTALE (%) 
NON VALUTABILE 21 (31.8 ) 2 (18.2) 23 (29.9) 
DISABILITÀ INTELLETTIVA 29 (44) 1 (45.5) 17 (44.2) 
NELLA NORMA 16 (24.2) 4 (9.1) 20 (26) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
Figura 2 – Valutazione della presenza o meno di disabilità intellettiva nei 
bambini  durante l’attuale ricovero 
Tabella 2 – Valutazione disabilità intellettiva durante il ricovero attuale 
39%
28%
33%
DISABILITÀ INTELLETTIVA
NON VALUTABILE DISABILITÀ INTELLETTIVA NELLA NORMA
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6.3 VALUTAZIONE DEI PUNTEGGI ADOS 
 
 
MEDIA M (DS); RANGE F (DS); RANGE Tot (DS); RANGE 
PUNTEGGIO SC 11.3(4.9);2-20 11.3 (6,5); 3-20 11.3 (5); 2-20 
PUNTEGGIO CR 4.7(2.7); 0-9 4.7 (0.5);4-5 4.7 (2.5); 0-9 
TOT 15.9(6.4); 3-28 14.9 (6.5); 8-25 15.9 (6.3) 3-28 
 
 
 
 
6.4 LIVELLO DEL LINGUAGGIO ESPRESSIVO 
 
 MASCHI (%) FEMMINE (%) TOTALE (%) 
Preverbale 18 (27.3) 0 (0) 18 (27.3) 
Parole singole Associazione di parole 36 (54.5) 6 (54.6) 42 (54.6) 
Frasi semplici Frasi complesse 12 (18.2) 5 (45.5)  17 (22.1) 
 
 
  
Tabella 3 – Valutazione dei punteggi ADOS durante l’attuale ricovero 13 Maschi ed 1 femmina non hanno effettuato ADOS   
Tabella 4 – Livello del linguaggio espressivo al momento del ricovero attuale
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6.5 DATI AUXOLOGICI E DELLA GRAVIDANZA 
 
 
 N Media (DS) Range 
Settimane di gestazione Maschi  Femmine 
77 66 11 
39 (1,9) 38.9 (1,9) 39,5 (1,8) 
33-42 33-42 36-42 
Peso alla nascita Maschi Femmine 
77 66 11 
3,185 (0,5) 3,216 (0,5) 3,034 (0,4) 
1,290-4,000 1,290-4,000 2,500-3,640 
Lunghezza alla nascita Maschi Femmine 
77 66 11 
49,6 (2,6) 49,5 (2,8) 49,8 (1,5) 
37-55 37-55 48-52 
Circonferenza cranica Maschi Femmine 
71 68 11 
34,4 (1,8) 34,4 (1,8) 33,7(1,3) 
26-38 26-38 32-36 
 
 
 
  
Tabella 5 – Dati auxologici e della gravidanza 
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6.6 PROVENIENZA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
6.7 COMORBIDITÁ PRESENTI NEI BAMBINI 
 
N PATOLOGIA 
6 Atopia (asma, riniti, congiuntiviti) (%) 
1 Malformazione di Chiari tipo I 
1 OSAS 
2 Convulsioni febbrili semplici 
1 inversione cr 15p15 1q31.1 
2 piede valgo 
1 Asma, malformazione di Chiari di tipo I ed OSAS 
 
 
  
Figura 4 – Provenienza geografica 
13 bambini vengono dal Nord Italia 31 dal Sud  33 dal Centro, di cui 21 dalla toscana 
Tabella 6 - Suddivisione delle comorbidità presenti  nei bambini del campione. 
14 bambini hanno comorbidità (18,2%) 
17%
43%
40%
PROVENIENZA GEOGRAFICA
NORD CENTRO SUD
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6.8 ANALISI FAMILIARE 
6.8.1 Fratelli e loro eventuali patologie 
 
 
 
 
 
 
 
 
6.8.2 Analisi dei genitori 
 
 Età media alla nascita (DS) Range 
Totale genitori 33.6 (5.5) 19 - 52 
Madri 32.1 (4.8) 21 - 46 
padri 35 (5.7) 19 - 52 
 
  
N TOT M F 
FRATELLI 39 35 (3 Gemelli) 4 
FRATELLI CON PATOLOGIE 8 7 1 
Tabella 7 – Valutazione della presenza di fratelli con patologie o in abs 3 maschi hanno un fratello gemello, di cui uno con diagnosi di ritardo del linguaggio ed agiti eteroaggressivi. 1l fratello di 7 anni ha diagnosi di DSA, un disgrafico, due con ritardo del linguaggio, due con dislessia ed uno con disturbo d’ansia. Tutti i fratelli con patologie sono più grandi del bambino preso in considerazione 
Tabella 8 – Età media alla nascita 
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18%
47%
34%
1%
TITOLO DI STUDIO MADRI
LICENZA MEDIA INFERIORE LICENZA MEDIA SUPERIORE
LAUREA NON HA STUDIATO
25%
56%
19%
TITOLO DI STUDIO PADRI
LICENZA MEDIA INFERIORE LICENZA MEDIA SUPERIORE
LAUREA
6.8.3 Livello di istruzione 
 
 Non hanno studiato (%) Medie (%) Superiori (%) Laurea (%) 
Madri 1 (1.3) 14 (18.2) 36 (46.8) 26 (33.8) 
Padri 0 (0) 19 (24.7) 43(55.8) 15 (19.5) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 6 – Titolo di studio dei padri 
Tabella 9 – Livello istruzione genitori 
Figura 5 – Titolo di studio delle madri 
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6.8.4 Patologie dei genitori e dei familiari di secondo grado 
 
 MADRI PADRI 
Genitori  9 Ipotiroidismo 4 Diabete gravidico 6 Patologie neuropsichiatriche 1 Gestosi gravidica  
2 Ipertesi 4 atopia  patologie neuropsichiatriche 1 leucemia ed HCV 
Nonni  11 Diabete 6 Patologie cardiovascolari 1 disturbo d’ansia 5 Patologie neuropsichiatriche  
8 Diabete 13 Patologie cardiovascolari 4 Patologie neuropsichiatriche  
Zii  3 Patologie neuropsichiatriche   
4 Patologie neuropsichiatriche   
 
 
 
 
 
 
 
  
Tabella 10 - Anamnesi patologica familiare  Le patologie neuropsichiatriche comprendono  Ritardo del linguaggio, Disturbo d’ansia, Depressione post partum, iperattività, schizofrenia, DSA, disabilità intellettiva,  Disturbo bipolare e DOC Le patologie cardiovascolari comprendono ipertensione ed infarti  
40  
54%25%
5% 14%
2%
PRIME PREOCCUPAZIONI
Mamma Papa Nonni Insegnante Pediatra
7 PRIME PREOCCUPAZIONI 
 
 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
  
“Chi si è preoccupato?” N 
Mamma 42 
Papa 19 
Nonni 4 
 Insegnante  10 
Pediatra 2 
Figura 7 - Percentuali di insorgenza delle preoccupazioni  in madri, padri, nonni,  pediatri ed insegnanti 
Tabella 11 – In chi sono comparse le prime preoccupazioni 
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Tabella 12 – Età media dei bambini nelle tappe principali del percorso diagnostico 
PRIMEPREOCCUPAZIONI
PRIMEPREOCCUPAZIONI MAMMA PRIMA VISITA
DIAGNOSI DIDSA INGRESSOSTELLA MARIS
MASCHI 21,7 21,8 28,4 36,9 48
FEMMINE 19,7 21 25,4 32 48
TOTALE 21,4 21,7 27,9 37 48
0
10
20
30
40
50
60
Me
dia 
 me
si
 
Età media Tot (ds) Range M (ds) Range F Range 
Prime preoccupazioni 21.4 (7,8) 5-36 21.7(7,8) 5-36 19.7 (7,7) 6-30 
Preoccupazione mamma 21.7 (7,8) 5-36 21.8 (8,1) 5-36 21 (7,6) 6-30 
Prima visita 27.9 (7) 15-54 28.4 (7.3) 15-54 25.4 (4.4) 17-36 
Seconda visita 35.2 (7) 20-52 35 (9.2) 20-52 36.3(7.1) 30-49 
Ingresso 48 (11) 27-71 48 (12) 27-71 489 (11) 27-67 
 
 
 
 
 
 
 
  
Figura 8 – Rappresentazione grafica delle tappe del percorso diagnostico (prime preoccupazioni – prima visita – seconda visita (se effettuata) ed ingresso alla Stella Maris per maschi, femmine e campione totale 
42  
0
5
10
15
20
25
30
MASCHI
FEMMINE
7.1 MOTIVI DELLE PRIME PREOCCUPAZIONI IN GENERALE E DELLA MAMMA 
 
 Prime preoccupazioni Preoccupazione mamma  M (%) F (%) Tot (%) M (%) F (%) Tot (%) Difficoltà motorie 4 (6.1) 0 (0) 4 (5.2) 6 (9.1) 0(0) 6 (7.8) Iperattività 4(6.1) 0 (0) 4(5.2) 3 (4.5) 0(0) 3(3.9) Ritardo linguaggio espressivo 30 (45.5) 3 (27.3) 33 (42.8) 30 (45.5) 4 (36.4) 34 (44.2) Difficoltà di comprensione 1 (1,5) 0 (0) 1 (1.3) 1 (1.5) 0(0) 1(1.3) Inattenzione 7 (10.6) 1 (9.1) 8 (10.4) 4 (6.1) 1(9.1) 5 (6.5) Inattenzione al linguaggio 3 (4.5) 0 (0) 3 (3.9) 3 (4.5) 0(0) 3(3.9) Mancanza di risposta al nome 24 (36.4) 6 (54.5) 30 (40) 23 (34.8) 5(45.5) 28 (36.4) Comportamenti ripetitivi 16 (24.2) 4(36.4) 20 (26) 15 (22.7) 5(45.5) 20 (39) Crisi comportamentali 12 (18.2) 6(54.5) 18 (23.4) 10 (13) 8 (72.7) 18 (23.4) Scarsa interazione sociale 29 (43,9) 6(54.5) 35 (45.5) 26 (39.4) 4(36.4) 30 (39) Ritardo globale dello sviluppo 1 (1,5) 0 (0) 1(1.3) 1(1.5) 0(0) 1(1.3) Alimentazione 3 (4.5) 0 (0) 3 (3.9) 0 (0) 0(0) (0) Sonno 3(4,5) 1(9.1) 4 (5.2) 3(4.5) 0(0) 3(3.9) Perdita di competenze già acquisite 15 (22.7) 0 (0) 15 (19.5) 15 (22.7) 0 (0) 15(19.5) Altro 5 (7.6) 0 (0) 5 (6.5) 5 (7.6) 0(0) 5 (6.5) 
 
 
 
 
Figura 9 – Rappresentazione grafica delle principali preoccupazioni insorte in generale  e nelle mamme 
Tabella 13 – Fattori scatenanti le prime preoccupazioni 
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7.2 CON CHI NE HA PARLATO E COSA HA SUGGERITO 
 
 Attesa Consultare pediatra Consultare specialisti Coniuge 3 4 1 Pediatra 13 0 51 Amici 3 0 0 Genitori 1 0 0 Specialisti 0 0 2 
 
 
 
 
  
Tabella 14 – Consigli avuti dalle persone a cui si sono riferite le madri dopo le prime preoccupazioni Le visite specialistiche effettuate senza passare dal pediatra sono 1 visita ORL e 1 NPI. 
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8 PRIMA VISITA 
 
N VISITA 71 Neuropsichiatrica Infantile 2 Foniatrica 1 Otorinolaringoiatrica 1 Psicologica 1 Fisiatrica 
 
 
 
Regime Prima visita N (%) Età media (mesi) DS Range Pubblica 63 (81,2)  28.2  7.3 15-54 
Privata 14 (18,8) 26.9 5.7 18-39 
Totale 77 (100) 27.6 6.5 15-54 
 
 
  
Tabella 15 – Tipologie prime visite 
Tabella 16 – Regime, età media della prima visita 
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9 DIAGNOSI DOPO LA  PRIMA VISITA 
 
 
DIAGNOSI M(%) F(%) TOT (%) NESSUNA 19 (28.8) 2 (18.2) 21 (27.3) DSA 26 (39.5) 5 (45.4) 31(40.3) RITARDO LINGUAGGIO 7 (10.6) 0 (0) 7 (9.1) RELAZIONE E COMUNICAZIONE 9 (13.6) 2 (18.2) 11 (14.3) RITARDO PSICOMOTORIO 0(0) 1 (9.1) 1 (1.3) DISTURBO DEL COMPORTAMENTO 2 (3) 0 (0) 2(2.6) ALTRO* 3 (4.5) 1 (9.1) 4 (5.2) *Altro include le diagnosi di ipoacusia neurosensoriale , ritardo misto dello sviluppo ed ADHD,  disturbo attentivo ed iperattività,  stress per la nascita del fratello ed una bambina con sindrome dismaturativa. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 10 – Rappresentazione schematica delle diagnosi effettuate in seguito alla prima visita specialistica 
Tabella 17 – Diagnosi dopo la prima visita 
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9.1 DOPO LA DIAGNOSI DI DSA 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 DSA ALTRA DIAGNOSI ACCERTAMENTI BIOLOGICI EEG AUDIOMETRICO RMN ESAMI EMATOCHIMICI ESAMI GENETICI CELIACHIA 
 11 10 9 8 6 5 
 5 5 3 3 2 1 VALUTAZIONE FUNZIONALE VALUTAZIONE AUTISMO VALUTAZIONE COGNITIVA 
 8 5 
 2 4 ATTESA  4 
Figura 11 – Rappresentazione schematica degli accertamenti effettuati  nei 31 bambini che hanno ricevuto diagnosi di DSA 
Tabella 18 – Esami suggeriti e diagnosi dopo la prima visita 
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9.2 DOPO ALTRA DIAGNOSI  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  Figura 12 – Rappresentazione schematica degli accertamenti effettuati  nei bambini che NON hanno ricevuto diagnosi di DSA 
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TRATTAMENTO DOPO PRIMA DIAGNOSI DI DSA
NIENTE LINGUISTICO
PSICOMOTORIO SPECIFICO PER AUTISMO
CAM
10 TRATTAMENTO DOPO LA PRIMA VISITA 
10.1 TRATTAMENTO DOPO DIAGNOSI DI DSA 
 
MEDIA Età in mesi ± DS; (Range) Numero di sedute alla settimana 
Durata di ogni seduta (minuti) 
Tot 32.3±8.2; (22-54) 2.25 55.5 
Privato 33.4±8.9; (23-54) 2 60 
Pubblico 31,2±7.1: (22-45) 2.5 55 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 12 –  Grafico a torta delle percentuali dei diversi trattamenti effettuati dopo diagnosi di DSA 
Tabella 19 – Età media inizio trattamento dopo diagnosi di DSA 
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 PRIVATO PUBBLICO TOTALE 
LINGUISTICO 3 8 11 
PSICOMOTORIO 7 12 19 
SPECIFICO PER DSA 6 4 10 
CAM 2 0 2 
 
 
 
 
 MEDIA MESI INIZIO NUMERO MEDIO SEDUTE ALLA SETTIMANA 
DURATA MEDIA DELLE SEDUTE 
 PRIVATO±DS (Range) PUBBLICO±DS (Range) PRIVATO PUBBLICO PRIVATO PUBBLICO LINGUISTICO 36.6±10.5 (30-54) 37.3±11.6 (23-39) 2 2 55 60 PSICOMOTORIO 36.6±8.8 (29-54) 27.7±7.3  (22-45) 2 2.5 50 50 SPECIFICO PER DSA 31.4.5±6.5 (23-39) 25.3±3.8  (22-29) 2 3 85 60 CAM 32.7±8.1 (24-40)  1.5  50  
 
 
  
Tabella 20 – Trattamenti suggeriti dopo diagnosi di DSA 5 bambini non fanno trattamento 10 genitori sono coinvolti nel trattamento pubblico, 4 nel privato 
Tabella 21 – Tempi di inizio dei trattamenti dopo  diagnosi di DSA, regime, numero di sedute a settimana e loro durata media  
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SPECIFICO PERAUTISMOCAM
10.2 TRATTAMENTO DOPO ALTRA DIAGNOSI 
 
MEDIA Età in mesi (Range) Numero di sedute alla settimana 
Durata di ogni seduta (minuti) 
Tot 28.7 ± 6.9 (18-42) 2.25 55.5 
Privato 29.74 ± 4.0 (26-40) 2 48.3 
Pubblico 27.6 ± 7.6 (26-40) 2 50 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 PRIVATO PUBBLICO TOTALE LINGUISTICO 1 10 11 PSICOMOTORIO 7 14 21 SPECIFICO PER DSA  2 2 CAM 2 5 7 
 
 
 
 
Figura 13 –  Grafico a torta delle percentuali dei diversi trattamenti effettuati dopo altra diagnosi 
Tabella 22 – Trattamenti dopo altra diagnosi e loro regime  
Tabella 23 – Trattamenti suggeriti dopo altra diagnosi. E loro regime 16 bambini non fanno terapia 3 genitori coinvolti nel privato e 5 nel pubblico 
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 MEDIA MESI INIZIO NUMERO MEDIO SEDUTE ALLA SETTIMANA DURATA MEDIA DELLE SEDUTE  PRIVATO±DS (Range) PUBBLICO±DS (Range) PRIVATO PUBBLICO PRIVATO PUBBLICO LINGUISTICO 30 34.2±7.1  (18-42) 2.5 2 45 60 PSICOMOTORIO 30.1±2.9 (26-34 31.0±7.3  (18-42 2 2 50 50 SPECIFICO PER DSA  25  2  50 CAM 34.3±4.0 (30-38) 24.3 ±6.5 (18-36 1 2 50 40 
 
 
 
 
 
 
  
Tabella 24 – Tempi di inizio dei trattamenti dopo altra diagnosi, regime, numero di sedute a settimana e loro durata media 
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DIAGNOSI 2° VISITA
MASCHI FEMMINE
11 SECONDA VISITA 
11.1 DIAGNOSI DOPO LA  SECONDA VISITA 
Età media 35,2 ± 8,9  Range 20 - 52 
La seconda visita è stata effettuata da 47 maschi e 8 femmine 
Tutte visite Neuropsichiatriche Infantili, 44 pubbliche (27 all’IRCCS Stella Maris) e 10 private 
  DIAGNOSI 
  M(%) 
  F(%) 
  TOT (%) NESSUNA 5 (10.6) 0 (0) 4 (7.3) 
DSA 32 (68.1) 7 (87.5)  39 (70.9) 
RITARDO LINGUAGGIO 1 (2.1) 0 (0) 3 (5.5) 
RELAZIONE E COMUNICAZIONE 7 (14.9) 1 (12.5) 8 (14.5) 
ALTRO 2 (4.3) 0(0) 1 (1.8) 
    
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 14 –  Rappresentazione schematica della diagnosi dopo la seconda visita 
Tabella 25 – Diagnosi dopo la seconda visita 
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11.2 TRATTAMENTO INIZIATO DOPO LA 2°VISITA 
 
 PRIVATO PUBBLICO TOTALE 
LINGUISTICO 5 11 16 
PSICOMOTORIO 3 17 20 
SPECIFICO PER DSA 2 3 5 
CAM 4 2 6 
 
 
 
 
 
 
  
 MEDIA MESI INIZIO NUMERO MEDIO SEDUTE ALLA SETTIMANA 
DURATA MEDIA DELLE SEDUTE 
 PRIVATO PUBBLICO PRIVATO PUBBLICO PRIVATO PUBBLICO 
LINGUISTICO 35.4±8.2 (24-46) 39.8 ±5.6 (33-48) 
2 2 50 50 
PSICOMOTORIO 34.1 ±9.8 (21-46 35.1±9.5  (21-52) 
1.5 2 80 70 
SPECIFICO PER DSA 41±9.9  (34-48) 37.8 ±10.5 (26-48)) 
3.5 4.52 55 155 
CAM 34.8±7.9 (24-43) 37.5±12  (29-46) 
1 2 50 40 
Tabella 23 – Trattamenti suggeriti dopo la seconda visita e loro regime 
4 genitori coinvolti nel privato e 5 nel pubblico 
Tabella 24 – Tempi di inizio dei trattamenti dopo altra diagnosi, regime, numero di sedute a settimana e loro durata media 3 bambini non fanno terapia 26 continuano il trattamento precedente 21 hanno iniziato un nuovo trattamento  
54  
12 ANALISI E CORRELAZIONI 
 Frasi complesse (FC) (N=19) M (ds) 
Assenza di linguaggio  (AL) (N=18) M (ds) 
Associazioni di  Parole  (AP) (N=40) M (ds) 
ANOVA  F (p) 
Post-hoc  FCvsAL p 
Post-hoc  FCvsAP p 
Post-hoc  ALvsAP p 
Mesi  1° preoccupazione 
 26,4 (6,5)  18,06 (5,5)  20,4 (3,6)  (6.8) .002 
 .000  .002  ns 
Mesi  1° preoccupazione Mamma 
 26,7 (8)  17,4 (5,9)  21,2 (7,4)  (7.6) .001 
 .001  .001  ns 
Mesi  1° diagnosi  32,8 (9,6)  25,4 (5,8)  26,7 (6,5)  (7.4) .001 
 .003  .000  ns 
  Tabella 25 – Valutazione della relazione statistica tra il il livello del linguaggio e le variabili in tabella.  FC: Frasi complesse e semplici AL : Assenza del Linguaggio AP: associazione di parole 
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13 COMMENTO AI DATI RACCOLTI 
 
Già dall’analisi del campione, si evidenzia la maggiore numerosità dei maschi rispetto alle 
femmine, questo sicuramente rispecchia la maggior incidenza del disturbo dello spettro autistico 
nel sesso maschile. Il rapporto maschi femmine del nostro campione è di 6:1, rientrando nella 
media dei valori che si trovano in letteratura, che variano da 4:1103-104  a 8:1105 Le ragioni dello 
squilibrio del rapporto tra i sessi che si riscontra negli individui con diagnosi di DSA è 
ampiamente dibattuto106; sono stati studiati fattori biologici multifattoriali, specifiche mutazioni 
genetiche e fattori protettivi individuabili nelle femmine107. Inoltre è stato proposto che, per 
ricevere diagnosi di DSA, le femmine abbiano generalmente bisogno di un livello di sintomi più 
alto accompagnato ad alterazioni cognitive o comportamentali108. Per questo spesso le femmine 
cadono nei livelli di spettro moderati o gravi, in cui le differenze di genere sono meno evidenti109 
Guardando il profilo sintomatologico delle femmine è stata notata una minor presenza di 
comportamenti ristretti e ripetitivi110, inoltre c’è una minor esternalizzazione di questi 
comportamenti (Dworzynski et al. 2012)108. 
Studi recenti mostrano una discrepanza sulle capacità sociocomunicative correlata al genere; 
sono studi condotti su piccoli campioni, che evidenziano un’inferiorità nelle abilità 
sociocomunicative delle femmine rispetto ai maschi, utilizzando i punteggi ottenuti all’ADOS111  
Nel nostro campione invece i punteggi ottenuti all’ADOS sono sovrapponili tra maschie e 
femmine, sia per la comunicazione sociale che per i comportamenti ripetitivi. 
Più recentemente Andersson 112 ha effettuato uno studio comparando 20 bambine, tra 1,8 e 3.9 
anni, ad altrettanti maschi con sospetto di DSA, senza evidenziare differenze di genere e 
concludendo che i precedenti studi, che invece avevano evidenziato differenze, le avevano 
56  
probabilmente sovrastimate, o che gli strumenti diagnostici e di screening utilizzati consentono 
una peggior identificazione del DSA nelle femmine nei primi anni di vita.  
Questo dato è stato confermato da un o studio condotto nel 2014 in cui il campione di bambine 
era aumentato a 40, in confronto ad altrettanti maschi113  
L’età media dei bambini del campione tende ad  essere molto sovrapponibile tra maschi, 48 ± 12, 
femmine 48± 11, ma ha un range totale  piuttosto ampio, 27-71 
 
13.1 DISABILITÁ INTELLETTIVA 
 
Ancora non è stato trovato un accordo riguardo alla correlazione presente tra DSA e disabilità 
intellettiva nei bambini. Tassi stimati di comorbidità DSA-DI variano tra il 25 e il 70% 114-115 
studi su bambini in età prescolare evidenziano la presenza di questa comorbidità nel 29,6% dei 
casi116. La grande variabilità è probabilmente dovuta all’uso in questi studi di campioni 
eterogenei e non sufficientemente ampi117  
Un importante studio118  è stato effettuato in Australia, utilizzando un campione di 398,353 
bambini suddividendoli in quattro grandi categorie: DI lieve-moderata, DI grave, DSA senza DI 
o DSA con DI. Lo studio ha evidenziato che avere una madre di età superiore ai 35 anni, essere il 
primogenito, essere maschio o avere uno stato socioeconomico alto è associato ad un aumentato 
rischio di DSA, con o senza DI. Avere una madre con meno di 20 anni o un padre con più di 40 
anni è  associato ad un rischio di DI lieve-moderato, e i bambini di padri con età più elevata 
hanno maggior rischio di incorrere in una diagnosi di DSA con DI . 
Lo studio di Rivard120  si concentra sull’analisi di una popolazione di 253 bambini con diagnosi 
di DSA tra i 2 ed i 5 anni, valutando le caratteristiche sociodemografiche della famiglia, e 
valutando i risultati dei test cognitivi sottoposti ai bambini. La presenza di concomitante DI è 
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uno dei massimi predittori della prognosi e dei risultati ottenuti da questa popolazione in seguito 
a trattamento  ed è un dato da analizzare per personalizzare il trattamento di questi bambini in 
particolare se molto piccoli121  
Dai dati dello studio è anche evidente che QI elevati sono associati a livelli di reddito familiare 
più alto e maggior livello di istruzione dei genitori..  
Abbiamo dimostrato che non c’è una correlazione tra la disabilità intellettiva e l’epoca di 
insorgenza delle preoccupazioni . questo dipende in parte dal fatto che la valutazione cognitiva di 
cui disponiamo è quella eseguita al momento del ricovero, quindi la condizione cognitiva del 
bambino può essere variata. Inoltre può essere difficile per un genitore riconoscere, in un 
bambino piccola, la presenza di disabilità, più facilmente si accorge dell’assenza del linguaggio 
ad esempio 
 
1 
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13.2 LIVELLO DEL LINGUAGGIO 
 
Bambini con migliori capacità linguistiche hanno una diagnosi più tardiva rispetto a bambini che 
hanno linguaggio espressivo assente o minimo; inoltre c’è una correlazione anche con il genere, 
è stato evidenziato infatti che femmine con la capacità di produrre frasi complesse hanno 
diagnosi più tardiva rispetto a maschi con le stesse caratteristiche linguistiche122.  
All’interno del nostro campione abbiamo evidenziato la presenza di nessuna femmina con livello 
del linguaggio di tipo preverbale (tabella 3) e facendo una correlazione tra il livello del 
linguaggio che è stato valutato durante il ricovero presso l’IRCCS Stella Maris e l’età di arrivo 
presso la struttura, è stata evidenziata una significativa  differenza (ρ=0.000) tra i bambini con 
livello del linguaggio con frasi semplici o complesse  e i bambini preverbali, infatti i primi 
arrivano alla struttura più tardivamente, in media a 56.2 ±11.2 mesi (range 35-71), mentre i 
bambini preverbali arrivano ad un’età media di 42.3 ± 12.3 mesi (range 27-71). 
Inoltre il livello del linguaggio è significativamente correlato (ρ=0.001) con i mesi di inizio elle 
preoccupazioni per il bambino, sia in generale che per la mamma; le preoccupazioni insorgono 
dopo in bambini con linguaggio con frasi, età media 26.8± 8 mesi (range 6 -36), a differenza dei 
bambini preverbali in cui le preoccupazioni insorgono ad un’età media di 17.4± 6 mesi (range 9-
30). Inoltre la differenza è significativa anche tra i bambini con frasi complesse e quelli che si 
esprimono attraverso parole singole od associazioni di parole, in cui le preoccupazioni insorgono 
a 21.2 ± 7.5 mesi (range 5-36) 
Il livello del linguaggio è significativamente correlato (ρ=0.001) all’età  in cui il bambino ha 
effettuato la prima visita; bambini con linguaggio con frasi effettuano la prima visita a 32.8±6.8 
mesi (range 24-54), bambini preverbali effettuano la prima visita a 25.5 ± 5.9 (range 17-36) 
mentre bambini con linguaggio caratterizzato da parole singole od associazioni arrivano alla 
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prima visita a 26.7 mesi ±6.5 (range 15-39). Quindi c’è correlazione significativa con il livello 
del linguaggio tra bambini con linguaggio con frasi e bambini preverbali, così come 
l’associazione è significativa per i bambini con linguaggio con frasi e bambini con associazione. 
Mentre il livello del linguaggio non determina cambiamenti nel tempo di arrivo alla prima visita 
tra bambini con linguaggio con parole singole o associazione e bambini preverbali. 
Bisogna tenere in considerazione che questa valutazione del linguaggio è stata fatta al momento 
del ricovero odierno presso l’IRCSS Stella Maris, quindi il livello del linguaggio può essere 
rimasto invariato rispetto all’epoca di inizio delle preoccupazioni, ma può anche essere 
migliorato.  
È comunque un dato indicativo della correlazione tra livello del linguaggio e inizio del percorso 
diagnostico. È abbastanza intuitivo pensare che le madri di bambini preverbali iniziano a 
preoccuparsi prima rispetto alle mamme di bambini che hanno un linguaggio con frasi. Questo 
però pone l’attenzione su quei bambini che hanno un DSA ad alto funzionamento, caratterizzati 
da buone competenze linguistiche, ma che possono avere un’alterazione pragmatica del 
linguaggio, che i genitori non percepiscono, ed arrivano ad una diagnosi tardiva, quando invece 
avrebbero bisogno, come gli altri, di iniziare precocemente a seguire un trattamento. 
 
13.3 DATI AUXOLOGICI 
 
Tra i bambini del campione 5 maschi ed 1 femmina sono nati pretermine, 3 alla 36° settimana e 3 
alla 33°settimana (7%) 
Uno studio americano 123 ha esaminato 195 bambini nati prima della 37° settimana, ed ha 
evidenziato come il rischio di sviluppare DSA sia circa 3 volte superiore rispetto ai bambini nati 
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dopo la 37° settimana. La prevalenza nei pretermine risultava dell’1,78% contro 1,22%  dei nati 
a termine. 
Un altro studio effettuato su bambini nati prima della 30° settimana evidenzia come questi 
bambini, esaminati attraverso somministrazione di questionario Q-CHAT, ottengono punteggi 
più alti rispetto alla popolazione generale ed hanno maggiori difficoltà socio-comunicative124. 
Tra i bambini a termine del nostro 5 sono nati alla 42° settimana di gestazione, di questi 4 sono 
maschi e una femmina; tra questi un maschio è nato con parto indotto, due con taglio cesareo e 
uno con parto naturale; la femmina è nata con parto naturale dopo travaglio prolungato (36h). 
Un bambino ha ricevuto diagnosi di eccessiva crescita fetale in 12° settimana gestazionale e uno 
di ritardo di crescita intrauterino. Un bambino ha avuto ipoglicemia neonatale 
In questo studio si ritiene non ci siano associazioni tra il rischio di insorgenza di DSA e le 
settimane di gestazione o il peso del bambino alla nascita125  
Per quanto riguarda i dati auxologici, numerosi studi si sono concentrati sulla predittività che ha 
il riscontro di valori di CC cranica elevati, non tanto alla nascita, quanto nel primo anno di vita126  
osservando che i bambini autistici hanno una maggior circonferenza cranica rispetto alla 
popolazione generale e che il 15,7% dei bambini con DSA sono macrocefalici. 
In un altro studio127 i dati raccolti evidenziano la differenza nella distribuzione di cc, peso e 
lunghezza nei bambini con DSA rispetto alla popolazione generale; questi parametri sono 
maggiori nei DSA. 
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13.4 COMORBIDITÀ NEI BAMBINI DEL CAMPIONE 
 
Per quanto riguarda la presenza di comorbidità, l’associazione tra la presenza di atopia e DSA è 
molto studiata. Gli studi fatti su piccoli gruppi non mostrano un aumento del rischio128  
uno studio129  più recente ha invece evidenziato che la presenza di atopia nei bambini aumenta il 
rischio di sviluppare DSA ed ASHD. 
La sindrome dell’X-fragile è la principale causa genetica di autismo, rappresentando la causa del 
5% dei casi di DSA e il 50% dei pazienti affetti da questa sindrome rientra nei criteri per la 
diagnosi di autismo130.  
La presenza di epilessia è molto spesso studiata nei bambini con DSA, soprattutto in bambini in 
cui sono riportate delle regressioni131, questo probabilmente in parte è dovuto al fatto che se un 
genitore riporta la presenza di una regressione, il bambino è più frequentemente candidato 
all’esecuzione di un EEG, che invece non è routinariamente eseguito in bambini con sintomi 
indicativi di DSA ma in assenza di regressioni132 .  
In 2 bambini del nostro campione sono riferiti episodi di crisi convulsive febbrili semplici, in un 
caso ripetutesi due volte, in un altro per quattro volte nell’arco del primo anno di vita. In uno di 
questi bambini la mamma sottolinea che, in seguito alla comparsa delle crisi, ha notato nel 
bambino una perdita di alcune competenze linguistiche già acquisite, il bambino aveva 
cominciato a dire “mamma” e ha perso questa capacità, tornando a semplici vocalizzi. 
In due bambini è presente la sindrome di Arnold-Chiari di tipo I, questa porta ad erniazione delle 
tonsille cerebrali che si dislocano nella parte superiore del canale cervicale e possono spingersi 
fino a CI CII. Questa associazione sembra essere consistente e spesso non individuata133 
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13.5 FRATELLI 
Numerosi studi sottolineano la capacità di genitori di bambini che hanno già altri figli, 
soprattutto se affetti da DSA, di riconoscere più precocemente il disturbo negli altri figli134I 
genitori di bambini senza fratello si preoccupano mediamente 2 mesi dopo rispetto ai genitori di 
bambini con fratelli sani, e circa 6 mesi dopo rispetto ai genitori che hanno già un figlio con 
diagnosi di DSA135-136.  
All’interno del nostro campione un solo bambino ha un fratello maggiore con diagnosi di DSA,  
Abbiamo provato a cercare una correlazione tra la presenza di fratelli, distinguendo chi non li 
aveva da chi aveva fratelli maggiori e da chi aveva fratelli minori, e l’età di comparsa delle prima 
preoccupazioni o dell’arrivo alla prima visita senza rilevare significative correlazioni 
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13.6 PRIME PREOCCUPAZIONI 
 
Nel 54% dei casi le prime preoccupazioni sono insorte nella madre del bambino, nel 25% dei 
casi sono insorte nel padre e nel 15% negli insegnanti, la restante percentuale è coperta per il 5% 
dai nonni e per il 2% dal pediatra di famiglia. L’età media d’insorgenza delle preoccupazioni è di 
21.8±8.1 (range 5-36) per i maschi, mentre scende a 21±7,6 mesi nelle femmine (range 6-30). 
È  interessante analizzare l’ampiezza del range delle età, in quanto ci sono alcuni casi in cui le 
preoccupazioni sono insorte molto prima di quella che è la media; due mamme riferiscono di 
essersi preoccupate per la prima volta a 5 e 6 mesi perché il bambino non le guardava137 mentre 
allattavano, un’altra mamma si è preoccupata a 6 mesi perché durante l’allattamento il bambino 
roteava in continuazione mani e piedi; un’ultima mamma ha iniziato ad avere le sue 
preoccupazioni intorno agli 8 mesi perché il bambino non rispondeva ai sorrisi. 
Ozonoff138 ha valutato, analizzando registrazioni video retrospettive,  la frequenza di contatto 
oculare, sorriso sociale e lallazione in due gruppi di bambini, uno che avrebbe successivamente 
ricevuto diagnosi di DSA e uno con sviluppo tipico. Valutando questi comportamenti ad 
intervalli di 6 mesi a partire dalla nascita, ha evidenziato come la frequenza dei comportamenti 
presi in considerazione sia equiparabile fino ai 6 mesi, ma come successivamente i due gruppi 
divergano sempre maggiormente. Questo sembrerebbe suggerire che i segni del disturbo dello 
spettro autistico non siano presenti alla nascita, come sostenuto da Kanner, ma che emergono 
gradualmente col tempo attraverso una mancanza di raggiungimento delle tappe del normale 
sviluppo sociocomunicativo. 
All’interno del nostro campione la maggior parte delle preoccupazioni è insorta per problemi del 
linguaggio espressivo o per scarsa interazione sociale, intesa prevalentemente come tendenza 
all’isolamento e all’evitamento dell’interazione con l’altro o come mancanza di contatto oculare. 
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Altre preoccupazioni frequenti sono relative alla mancanza della risposta al nome che ha portato 
molti genitori ad osservare il bambino e accorgersi autonomamente che la mancata risposta non 
dipendeva da un difetto uditivo in quanto spesso questi bambini erano attratti dai programmi 
televisivi o infastiditi dai rumori forti che potevano scatenare crisi comportamentali.  
Le crisi comportamentali erano presenti anche in risposta al cambiamento, inteso anche 
semplicemente come uscire dall’abitazione.   
Un altro dato ben rappresentato è la presenza di comportamenti ripetitivi effettuati su oggetti o su 
se stessi, come allineare oggetti o rotearli. 
Dal campione è possibile notare come esclusivamente nei maschi la mamma abbia riferito la 
perdita di competenze già acquisite139   dal bambino, tutte in riferimento alla perdita di 
competenze linguistiche precedentemente acquisite; dato che invece non è presente in nessuna 
delle femmine;  
Questo dato è supportato dal fatto che al termine della valutazione clinica effettuata presso 
l’IRCSS Stella Maris nessuna bambina ha evidenziato un livello di linguaggio espressivo 
preverbale, presente invece nel 26,4% dei maschi.  
Bisogna però tenere presente che il campione delle femmine è molto ridotto rispetto a quello dei 
maschi, e che spesso quella che dai genitori viene ricordata come una perdita di capacità 
linguistiche non corrisponde ad una vera regressione di competenze linguistiche, ma ad esempio 
alla interruzione della lallazione, quindi di produzioni verbali afinalistiche. 
Spesso i genitori riferiscono le loro preoccupazioni in modo molto generico, ad esempio dicendo 
che il bambino “non comunicava”140 ed espressioni così generiche dovrebbero sempre essere 
indagate dai pediatri o dai clinici senza riferire queste preoccupazioni ad un’eccessiva ansia dei 
genitori nei confronti delle tappe di sviluppo dei figli141, ma cercando di aiutare il genitore a 
definire meglio il motivo della sua preoccupazione. 
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Il riconoscimento di questi primi segnali è molto importante, anche per garantire al bambino un 
percorso più rapido per arrivare alla diagnosi e al trattamento 
 
11.7 CON CHI NE HA PARLATO 
 
in seguito all’insorgenza di queste preoccupazioni l’84,7% delle mamme si è rivolto al pediatra, 
che in 13 casi (16.9%) ha consigliato ai genitori di attendere, attribuendo le loro preoccupazioni 
a normale ansia materna o alla timidezza del bambino142 . 
Il ruolo del pediatra143  è un ruolo chiave all’interno del percorso di questi bambini, non solo per 
il riconoscimento della validità delle preoccupazioni dei genitori e la somministrazione dell’M-
CHAT144  ma anche per  indirizzarli al più corretto percorso diagnostico e terapeutico, 
garantendo un precoce inizio del trattamento. 
Sia la CHAT che la M-CHAT sono indirizzati alla individuazione dell’autismo dopo il 18° mese 
di vita. Ma essendo in molti casi il processo autistico già in atto nel corso del primo anno di vita 
le linee guida internazionali sull’autismo pongono tra gli obiettivi della futura ricerca la 
elaborazione di strumenti per la individuazione di bambini a rischio di autismo entro il primo 
anno di vita. Il primo strumento costruito a tale scopo è il First Year Inventory (FYI), in cui è 
proposta ai genitori una lista di comportamenti che, se presenti, possono suggerire che un 
bambino di 12 mesi è a rischio di autismo. 
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11.8 PRIMA DIAGNOSI 
 
Come sottolinea Camarata145 il riconoscimento del DSA appare molto più facile quando i 
bambini cominciano a frequentare la scuola primaria, ma l’identificazione è molto più complessa 
nei bambini prescolari, soprattutto tra i 12 ed i 24 mesi. Questo probabilmente è il motivo che 
porta, anche nei bambini del nostro campione, a non porre diagnosi di DSA quando si presentano 
alla prima visita con un’età inferiore ai 22 mesi, allontanando così l’inizio dei trattamenti 
riabilitativi necessari al bambino. I clinici rischiano però di fare una diagnosi di DSA ad un 
bambino in un periodo di rapido sviluppo, e avere un falso positivo; questo è tanto più frequente 
tanto minore è l’età in cui viene posta la diagnosi. Per questo la diagnosi è fatta maggiormente 
quando sono presenti segni tipici del DSA come comportamenti ripetitivi o mancanza del 
contatto oculare e della risposta al nome. 
Il 92.2% dei bambini ha eseguito come prima visita una visita neuropsichiatrica infantile,  
L’82.8% delle visite è stato eseguito in ambito pubblico, con un’età media di diagnosi di 
28,2±7.3 (Range 15-54) mesi, mentre il 18.2% dei pazienti che hanno eseguito una visita privata 
hanno avuto una diagnosi a 26.9 mesi ±5.7 (range 18-39) 
In seguito alla prima visita il 40.3% ha ricevuto una diagnosi di DSA  che è avvenuta a 30,9± 7.5 
mesi di media nel pubblico e 28±5.8 mesi nel privato. e il 25,9% dei pazienti non ha ricevuto 
alcuna diagnosi, il 45% di quelli che non hanno ricevuto diagnosi sono stati definiti troppo 
piccoli.  
Accertamenti biologici e valutazioni funzionali sono molto più frequenti in seguito a diagnosi di 
DSA piuttosto che in seguito ad altra diagnosi. 
Numerosi studi cerano di indagare quali sono i fattori146 che possono influire sui tempi della 
diagnosi, e tra questi sembrano essere riconosciuti l’età dei genitori, il riconoscimento del 
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disturbo è più tardivo in madri con età più elevata147 . è influente anche il livello d’istruzione e 
socioeconomico dei genitori 148-149, la presenza o meno di fratelli136, il livello del linguaggio, il 
livello cognitivo150 
All’interno del nostro studio abbiamo trovato che il principale fattore influente sull’età della 
diagnosi è il livello del linguaggio. 
 
11.9 FREQUENZA SCUOLA PRIMARIA 
 
Dopo la prima diagnosi di DSA: 
10 bambini non frequentavano la scuola, a 3 non è stato suggerito l’inserimento, agli altri è stato 
suggerito con sostegno di 15 ore alla settimana in media (range 12-25) 
21 bambini frequentavano già la scuola, 13 senza sostegno e 8 con sostegno per 8 ore a settimana 
(range 4-25) 
Dopo la prima diagnosi non DSA 
16 bambini non frequentavano la scuola, a 4 non è stato suggerito l’inserimento, a 7 è stato 
suggerito senza sostegno ed a 4 con sostegno di  22 ore in media (12-25) 
32 frequentavano già la scuola, di cui 2 con sostegno per ore la settimana (range-  4-25) 
Dopo la seconda visita 
A 6 bambini è stata suggerita la frequenza, di cui 3 con sostegno con 22 h medie a settimana 
(range 15-25) 
50 bambini frequentavano già, 20 senza sostegno e 29 con sostegno di ore in media di 20,5 ore a 
settimana (range 4-25) 
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13. 0 TRATTAMENTO 
 
La complessità del DSA si riflette  anche nella difficoltà di individuare schemi terapeutici 
ottimali.  L’autismo è un disordine che nella maggior parte dei pazienti esita in una disabilità che 
rimane presente per tutta la vita, e non ci sono terapie che hanno dimostrato di poterne risolvere i 
sintomi chiave151  Nonostante questo l’intervento precoce e intensivo può migliorare alcuni 
aspetti del disturbo152  
Le ricerche hanno sottolineato che maggiore intensità di trattamento, maggiore durata e età 
d’inizio precoce portano ad un miglior possibilità di miglioramento dei sintomi. Il fondamento 
teorico che giustifica i migliori risultati ottenuti da un trattamento precoce, è quello della 
plasticità neuronale; ricerche mostrano che la struttura e le connessioni cerebrali sono 
particolarmente “aperte al cambiamento” durante l’infanzia153 . l’intervento precoce può anche 
promuovere lo sviluppo di circuiti neuronali efficienti, che sono probabilmente meno consistenti 
in ASDs, ed è stato associato a normalizzazioni dell’attività cerebrale e incremento dei 
comportamenti sociali154 
In seguito alla prima diagnosi abbiamo suddiviso il campione in due categorie, quelli che 
avevano ricevuto diagnosi di DSA e quelli che avevano ricevuto altra diagnosi; nel gruppo che 
aveva ricevuto diagnosi di DSA il trattamento è mediamente iniziato a 31,9 mesi quindi dopo tot 
mesi rispetto alle prime preoccupazioni, distinguendo le visite pubbliche dalle private abbiamo 
visto che nelle prime l’inizio del trattamento è avvenuto a 31,2 mesi contro i 32,6 delle seconde. 
A 5 bambini non è stato prescritto alcun trattamento, 14 fanno trattamento linguistico, 20 
psicomotorio, 10 trattamenti specifici per DSA (come ABA e DIR) e 2 CAM (complementary 
and alternative medicine) 
La CAM rappresenta un eterogeneo insieme di terapie, definite come complementari ed 
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alternative, che vanno da trattamenti non testati e la cui efficacia non è comprovata a trattamenti 
di cui si è dimostrata l’efficacia. La CAM è suddivisa in tre ampie aree: quella dei prodotti 
naturali (supplementi dietetici), pratiche di corpo e mente (come massaggi o terapia sensoriale, 
camera iperbarica) e altro (omeopatia); sono terapie che risultano essere utilizzate dal 25% della 
popolazione di bambini con DSA ed età inferiore ai 7 anni in 18 paesi europei indagati155  
Nessuno dei bambini fa terapie dietetiche o con integratori alimentari, 1 bambino si è sottoposto 
a camera iperbarica per 1 volta al giorno per 8 settimane. Gli altri fanno prevalentemente terapia 
PET o massaggi fisioterapici. 
In questi bambini il trattamento più frequente è lo psicomotorio, praticato da 20 bambini, a 
seguire il linguistico, 14, trattamenti specifici per DSA sono seguiti da 10 bambini e 2 eseguono 
CAM. 
Il numero medio di sedute è di  2.5 alla settimana, della durata media di 60 minuti, per un totale  
di 150 minuti di trattamento alla settimana. 
Nonostante la diagnosi sia stata fatta più precocente in seguito a visite private, i trattamenti sono 
stati iniziati prima nelle strutture pubbliche, sia che fosse posta diagnosi di DSA, sia che fosse 
posta altra diagnosi 
Al momento non ci sono trattamenti curativi o psicofarmacologici che trattano tutti i sintomi del 
disturbo. 
Uno dei trattamenti maggiormente consolidati per il DSA è l’EIBI (Early Intensive Behavioral 
Intervention) che si basa sul principio dell’analisi comportamentale e che prevede un trattamento 
da effettuarsi negli anni con un’intensità pari a 20-40 ore alla settimana. 
Confrontando bambini che hanno cominciato il trattamento EIBI e bambini che hanno 
cominciato altri trattamenti, tutti prima dei 6 anni di età, si osserva un maggior miglioramento 
nelle performance nei bambini che fanno EIBI dopo circa due anni di trattamento.  Migliorano i 
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risultati nell’ambito del comportamento, livello intellettivo,  comunicazione, linguaggio, sintomi 
del disturbo e qualità della vita. Bisogna però sottolineare che questo si verifica solo in pochi dei 
bambini coinvolti nello studio156. 
L’importanza dello screening e del riconoscimento precoce dell’autismo è essenziale al fine di 
garanti re ai bambini l’accesso ad un intervento precoce e garantirgli le migliori opportunità per 
uno risultato ed uno sviluppo ottimale. 
Grazie ai progressi e alla crescente evidenza della possibilità di diagnosticare un disturbo dello 
spettro autistico prima dei due anni157-158, c’è un’estrema necessita di delineare programmi di 
trattamento specifici  per questa fascia d’età. 
È molto dibattuta l’importanza del secondo anno di vita nei bambini con DSA, questo perché è 
un periodo di crescita cerebrale durante il quale si ha un aumento del volume encefalico e la 
prima comparsa delle connessioni atipiche presenti nei bambini con DSA159-160; questo periodo è 
contemporaneamente caratterizzato dalla plasticità neuronale, che può essere fornire una 
maggiore possibilità di modificare il corso dello sviluppo161. Inoltre in una parte dei bambini è 
riportata una regressione intorno all’età di due anni. In realtà l’analisi di video amatoriali162 dei 
primi anni di vita del bambino ha portato ad evidenziare che in molti casi non c’è una perdita 
acuta delle competenze, ma che è una perdita che avviene nel tempo sia per il comportamento 
sociale che per la comunicazione.163-164 
Intervenire durante questo periodo può contrastare questo progressivo declino e prevenire le 
disabilità correlate all’autismo prima che esse siano completamente manifeste161. 
i trattamenti da effettuare in bambini di età inferiore ai 3 anni si differenziano da quelli per 
bambini prescolari (3-5) per un approccio più incentrato sullo sviluppo, il maggior 
coinvolgimento dei genitori, e ha come target la comunicazione sociale. 
Per garantire la massima efficacia il trattamento deve quindi: 
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- Essere iniziato il prima possibile. Studi coinvolti fin dal 2001 supportano la teoria per cui 
il trattamento debba essere iniziato il prima possibile, anche se la diagnosi di DSA è solo 
fortemente sospetta e non accertata, anche perché sembra che gli interventi terpeutici 
iniziati prima dei 3 anni abbiamo un impatto nettamente migliore degli stessi iniziati 
dopo i 5 anni165-166 
- Coinvolgere attivamente i genitori 167 che dovrebbero aiutare ad individuare obbiettivi e 
priorità per il trattamento dei loro bambini, insegnare e rinforzare le nuove competenze 
acquisite dai figli quando sono a casa o nella comunità166. Questo coinvolgimento da un 
lato permette di aumentare le ore di trattamento dei bambini, che sono intraprese in un 
ambiente conosciuto e in compagnia dei genitori, inoltre aumenta il senso di 
coinvolgimento dei genitori nel trattamento del figlio168-169 
- Offrire una combinazione tra l’intervento comportamentale e dello sviluppo, approccio 
che ha dimostrato di poter incrementare il quoziente intellettivo, le funzioni adattative e 
le competenze linguistiche168-170. Comprendendo terapie che riguardino tutti gli aspetti 
del disturbo dello spettro autistico, inclusa la comunicazione sociale, la regolazione 
emotivo-comportamentale ed i comportamenti adattativi 169-171 
- Valutare lo stato socioeconomico, culturale e le caratteristiche familiari così da poter 
centrare il trattamento non solo sul bambino ma anche sulla famiglia167 
- Il National Research Counsil raccomanda un’intensità minima di 5 ore al giorno per 5 
volte la settimana166, studi hanno dimostrato la possibilità di ottenere risultati positivi 
anche con trattamenti meno prolungatati, soprattutto se i genitori sono attivamente 
partecipi172-173-174 
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14.0 CONCLUSIONI 
 
I genitori cominciano a preoccuparsi intorno ai 21.4±7.8 mesi 
Le prime visite specialistiche si hanno a 27.9 ±7 mesi 
Valutando per ciascun bambino l’età anagrafica a cui viene posta per la prima volta diagnosi 
di Spetto Autistico abbiamo trovato che l’età media di diagnosi di DSA è di 36±11.7 mesi, 
con range compreso tra 17 e 71 mesi 
L’età media di inizio del trattamento è invece di 32.3 ± 8.2 mesi 
L’ingresso presso l’IRCCS Stella Mais avviene in media a 48 ±11 mesi 
Poco più del 40% dei bambini arriva ad una diagnosi di DSA durante la prima visita 
specialistica (28 mesi), di questi circa il 70% effettua una seconda visita in cui viene fatta 
diagnosi di DSA al 71% dei bambini(35 mesi) . Deduciamo che solo il 70% dei bambini del 
campione arriva all’IRCCS Stella Maris con una diagnosi di DSA, età media di 48 mesi 
Una volta effettuata la diagnosi il trattamento inizia precocemente. 
La mancanza di un adeguato livello di linguaggio espressivo, non solo è uno dei più frequenti 
motivi di preoccupazione, ma porta anche ad una riduzione del gap temporale tra le prime 
preoccupazioni e la diagnosi. 
È facile quindi evidenziare quanto eccessivamente si protragga nel tempo l’attesa della 
diagnosi e quindi  l’inizio del trattamento per DSA. La diagnosi avviene in media dopo 
14,3±11,4 mesi, con range 0-57 mesi , rispetto alla comparsa delle prime preoccupazioni. 
Inoltre dai dati raccolti si evidenzia uno scarso coinvolgimento dei genitori nel trattamento, 
che potrebbe invece sopperire al ridotto numero settimanale di ore.  
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Allo stesso modo sarebbe essenziale che i bambini fossero inseriti all’interno dell’ambiente 
scolastico con un insegnante di sostegno a loro dedicato, che gli possa far compiere 
specifiche attività. 
 
È necessario adottare misure al fine di ridurre il gap presente tra le prime preoccupazioni e 
la diagnosi. È quindi importante: 
• Ascoltare le preoccupazioni dei genitori riconoscendo ed individuando le Red Flags 
• Creare centri specialistici che facciano diagnosi tempestiva ed accurata  
• Definire trattamenti evidence-based  per bambini con DSA da poter intraprendere non 
appena posta la diagnosi 
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ALLEGATO A 
Data ………………………………… 
Gentile signora, con questa intervista vorrei ripercorrere assieme a lei il percorso compiuto prima di portare il/la suo/a bambino/a presso il nostro Istituto: le sue prime preoccupazioni, i clinici incontrati, le diagnosi eventualmente ricevute, le proposte terapeutiche suggerite, i tempi di attesa  
Cognome e Nome del bambino…………………………………..……..           M                 F   
Luogo di residenza ……………………………..…….…………………….. 
Data di nascita……………………..………………….….. 
Età gestazionale alla nascita………………………………… 
Alla nascita:  Peso……………. Lunghezza…………… Circonferenza cranica………………….. 
Indice di APGAR……………………………………………………………. 
Patologie 
note…………………………………………………………………………………………………... 
 
Età della madre alla nascita…..………………………... 
Luogo di residenza alla nascita…...…………………………………………… 
Titolo di studio……………………………………………………………….. 
Attività lavorativa………………………………………………………….. 
Malattie note……………………………….………………………………………………. 
Patologie familiari………………………………………………….……………………………………… 
……………………………………………………………………………………………………………… 
Età del padre alla nascita………..……… 
Luogo di residenza alla nascita………………………………………………….. 
Titolo di studio………………………………………………………………….. 
Attività lavorativa……………………………………………………………. 
Malattie note……………………………….……………………………………………….. 
Patologie familiari……………………………..………………………………………………………… 
……………………………………………………………………………………………………………… 
 
Fratelli             NO                   SI  
Data di nascita…………………..Sesso……… . 
Eventuale diagnosi…………………………………………….. 
Data di nascita…………….……..Sesso……… . 
Eventuale diagnosi…………………………………………… 
Data di nascita…...…..…………..Sesso……… . 
Eventuale diagnosi…………………………………………… 
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PRIME PREOCCUPAZIONI 
A) Chi si è preoccupato per primo per il suo bambino? 
Papà                      Mamma             Insegnante                     Amici 
Nonni                        Altri parenti                         Pediatra                          Altri 
Che età aveva il bambino?..............anni...............mesi 
Se è stato qualcuno di diverso da lei, quale è stato il o i motivi di preoccupazione? 
 Inattenzione al linguaggio   …………………………………………………………………… 
 Mancanza di risposta al nome ……………………………………………………………… 
 Perdita di competenze già acquisite  …………………….……………………………… 
 Difficoltà motorie    ……………………………………………………………………….. 
 Iperattività …………………………………………………………………………… 
 Ritardo del Linguaggio espressivo  ………………………………………………………….. 
 Difficoltà di comprensione   ……………………………………………………………….. 
 Inattenzione ……………………………………………………………………………….. 
 Comportamenti ripetitivi  …………………………………………………………………. 
 Crisi comportamentali  …………………………………………………………………. 
 Scarsa interazione sociale  …………………………………………………………………. 
 Ritardo globale dello sviluppo  …………………………………………………………... 
 Alimentazione ……………………………………………………………………… 
 Sonno  ………………………………………………………………………………... 
 Altro .……………………………………………………………………… …….. 
 
B) Che età aveva il bambino quando lei ha iniziato a preoccuparsi per 
lui?.........anni..............mesi. 
È possibile per lei ricordare il mese esatto      SI            NO 
Se si quale era il mese?......................................................... 
Il giorno esatto?   SI            NO                     Se si quale?.................................................... 
 
Quali erano le sue preoccupazioni? 
 Inattenzione al linguaggio   ………………………………………………………… 
 Mancanza di risposta al nome ……………………………………………………… 
 Perdita di competenze già acquisite  …………………….………………………………… 
 Difficoltà motorie    ……………………………………………………………………….. 
 Iperattività …………………………………………………………………… 
 Ritardo del Linguaggio espressivo  ……………………………………………………….. 
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 Difficoltà di comprensione   
……………………………………………………………………….. 
 Inattenzione 
……………………………………………………………………………………….. 
 Comportamenti ripetitivi  
…………………………………………………………………………. 
 Crisi comportamentali  …………………………………………………………………………. 
 Scarsa interazione sociale  …………………………………………………………………. 
 Ritardo globale dello sviluppo  ………………………………………………………... 
 Alimentazione ………………………………………………………………………………… 
 Sonno  …………………………………………………………………………………... 
 Altro .…………………………………………………… ………………………….……….. 
 
C) A quell’epoca ha parlato con qualcuno  delle sue preoccupazioni?        SI             NO 
Se si, con chi? 
1) Coniuge                           2) Amici                  3) Genitori                          4) Insegnante 
5) Altri parenti                   6) Pediatra di famiglia                    7) Altri specialisti                              
   8) Altri…………………………………………………………….. 
 Per ciascuno (mettere il numero nella casella) cosa le ha detto rispetto alle sue preoccupazioni 
         Non c’era da preoccuparsi e potevo aspettare……………………………………………. 
Ansia materna…………………………………………………………………………………. 
Consultare il pediatra………………………………………………………………………… 
Consultare uno specialista…………………………………………………............................ 
Altro………………………………………………………………………………………………… 
         Non c’era da preoccuparsi e potevo aspettare………………………………………………. 
Ansia materna…………………………………………………………………………………. 
Consultare il pediatra………………………………………………………………………… 
Consultare uno specialista…………………………………………………............................ 
Altro………………………………………………………………………………………………… 
         Non c’era da preoccuparsi e potevo aspettare………………………………………………. 
Ansia materna…………………………………………………………………………………. 
Consultare il pediatra………………………………………………………………………… 
Consultare uno specialista…………………………………………………............................ 
Altro………………………………………………………………………………………………… 
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PRIMA VISITA 
A che età del bambino ha eseguito la Prima Visita Specialistica? …....…anni.……..…mesi  
Tipologia della visita  
  Visita  Pediatrica                       Visita Neuropsichiatrica                       Visita Psicologica 
                                    Terapista                           Altro Specialista  
Luogo della visita 
              Struttura Pubblica ………………………………………………………………………………. 
              Struttura Privata  ………………………………………………………………………………… 
 
Alla fine della visita le è stata proposta una diagnosi?  
NO 
SI 
Se si, quale diagnosi è stata proposta? 
           Disturbo dello spettro autistico                       
           Ritardo del linguaggio              
           Ritardo psicomotorio            
           Disturbo del comportamento 
           Disturbo della relazione e della comunicazione 
          Altro…………………………………………………………………………… 
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PERCORSO SUCCESSIVO ALLA PRIMA VISITA 
A )  Se è stata fatta DIAGNOSI DI SPETTRO AUTISTICO cosa le è seguito a questa prima visita? 
Attesa           
Altra visita specialistica……………………………………………………. 
Ricovero in centro specialistico……………………………………………………… 
          Accertamenti biologici    SI             NO 
  Se si quali?    
         Esami genetici              Esami ematochimici             EEG               Esame audiometrico            
                               RMN                             Esami specifici per celiachia 
          Accertamenti funzionali         SI             NO 
  Se si quali?            
                     Valutazione dell’autismo                 Valutazione cognitiva 
TRATTAMENTO 
1) Linguistico          2)Psicomotorio     3)ABA     4)DIR      5)Altro……………………………. 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 È stata suggerita la frequenza alla scuola dell’infanzia o dell’asilo nido? 
No 
Sì                    Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
                                          Frequentava già la scuola  
Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
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B )  Se è stata fatta ALTRA diagnosi, cosa è seguito a questa visita? 
Attesa           
Altra visita……………………………………………………………………. 
Ricovero ………………………………………………………………………… 
          Accertamenti biologici    SI             NO 
  Se si quali?    
         Esami genetici              Esami ematochimici             EEG               Esame audiometrico            
                               RMN                             Esami specifici per celiachia 
          Accertamenti funzionali         SI             NO 
  Se si quali?            
                     Valutazione dell’autismo                 Valutazione cognitiva 
TRATTAMENTO 
1) Linguistico          2)Psicomotorio     3)ABA     4)DIR      5)Altro……………………………. 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 
È stata suggerita la frequenza alla scuola dell’infanzia o dell’asilo nido? 
No 
Sì                    Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
                                          Frequentava già la scuola  
Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
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SECONDA DIAGNOSI 
C) Dopo questa prima visita ed eventuale trattamento ha effettuato altre visite?         SI             NO 
Che età aveva il bambino?...................anni………….mesi 
Tipologia della visita  
  Visita  Pediatrica                       Visita Neuropsichiatrica                       Visita Psicologica 
                                    Terapista                           Altro Specialista  
Luogo della visita 
              Struttura Pubblica ………………………………………………………………………………. 
              Struttura Privata  ………………………………………………………………………………… 
 
Quale diagnosi è stata posta? 
           Disturbo dello spettro autistico                       
           Ritardo del linguaggio              
           Ritardo psicomotorio            
           Disturbo del comportamento 
           Disturbo della relazione e comunicazione 
          Altro…………………………………………………………………….………………… 
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Cosa è seguito a questa visita? 
Attesa           
Altra visita……………………………………………………………………. 
Ricovero ………………………………………………………………………… 
          Accertamenti biologici    SI             NO 
  Se si quali?    
         Esami genetici              Esami ematochimici             EEG               Esame audiometrico            
                               RMN                             Esami specifici per celiachia 
          Accertamenti funzionali         SI             NO 
  Se si quali?            
                     Valutazione dell’autismo                 Valutazione cognitiva 
TRATTAMENTO 
1) Linguistico          2)Psicomotorio     3)ABA     4)DIR      5)Altro……………………………. 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 
Tipo di trattamento (indicare il numero nella casella) 
Età all’inizio del trattamento ……...anni……….mesi 
            Pubblico ………………………………       Privato……………………………………. 
           A domicilio                            In struttura………………………………………………. 
Numero di sedute a settimana….............................................................. 
Durata della seduta (minuti)............................................... 
Coinvolgimento dei genitori     SI               NO 
 È stata suggerita la frequenza alla scuola dell’infanzia o dell’asilo nido? 
No 
Sì                    Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
                                          Frequentava già la scuola  
Con sostegno  …………………… ……              Senza sostegno 
103  
RICOVERO PRESSO IRCCS STELLA MARIS Data……………………………………….. 
Età del bambino………………………….. 
Ricovero suggerito da…………………………………………………………… 
Data prenotazione…………………………………….. 
Data di ingresso in reparto…………………………….. 
 
Alla dimissione: 
QI TOT……………QIP…………………QIV…………………………………….. 
Livello di linguaggio espressivo……………………………………………………….. 
ADOS modulo………….. 
 SC……………. 
 CR…………… 
TOT………… 
 
